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Der Aufbau des Zentrums fur Seltene Erkrankungen am Universitatsklinikum Dresden (USE) mit Ausrichtung an
den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) und den
strategischen Unternehmenszielen ist in den vorhergehenden Jahren umfangreich gelungen. Schwerpunkt war
die Bildung von Zentren in arbeitsteilig gegliederten und miteinander vernetzten Ebenen. Mit Einrichtung des Typ
A-Zentrums  (Referenzzentrum  flr Seltene Erkrankungen) und der Integration von sechs
krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ B-Zentren) wurden horizontale Strukturen geschaffen, um
vorhandenes Fachwissen auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen zu biindeln und vorhandene Ressourcen
zusammenzufiihren. Die Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung. Nationale und internationale
Vernetzungen mit anderen Experten- und Referenzzentren konnten vorbereitet werden (Subnetzwerk
Autoinflammatorische Erkrankungen, Mitgliedschaften im Européischen Referenznetzwerk RITA). Weitere
Schwerpunkte lagen auf der Offentlichkeitsarbeit, insbesondere Auf- und Ausbau eines Internetportals und
Abbildung des USE im Versorgungsatlas fir Menschen mit seltenen Erkrankungen, der Vernetzung mit der
Selbsthilfe, sowie dem Ausbau eines Fortbildungsprogramms fir arztliche Kolleginnen und Kollegen,
Medizinstudierende und Betroffene. Schwerpunkt im Jahr 2020 war die Durchfiihrung des
Innovationsfondsprojektes ,,Translate NAMSE“, welches insbesondere die Strukturierung des USE und die
Einbindung in genetische Diagnostik voranbrachte.
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1. Darstellung des Zentrums fiir seltene Erkrankungen und seiner Netzwerkpartner

Das UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen (USE) an der Medizinischen Fakultat Carl Gustav Carus der
Technischen Universitat Dresden und am Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden wurde im Jahr 2014 als
gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultat Carl Gustav Carus der Technischen Universitat Dresden (MFD) und
des Universitatsklinikums Carl Gustav Carus Dresden an der Technischen Universitét Dresden Anstalt des 6ffentlichen
Rechts des Freistaates Sachsen (UKD) gegriindet. Griindungsmitglieder sind das Herzzentrum Dresden, das Institut
fur Klinische Genetik, die Klinik und Poliklinik fir Dermatologie, die Klinik und Poliklinik fiir Frauenheilkunde und
Geburtshilfe, die Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin sowie deren Abteilung Neuropéadiatrie, die Klinik
und Poliklinik fur Kinder- und Jugendpsychiatrie, die Klinik und Poliklinik flr Kinderchirurgie, die Klinik und Poliklinik
fur Neurologie, die Klinik und Poliklinik fir Psychiatrie und Psychotherapie, die Klinik und Poliklinik fur Psychotherapie
und Psychosomatik, die Klinik und Poliklinik fur Strahlentherapie und Radioonkologie, die Klinik und Poliklinik fur
Urologie, die Koordinierungszentrum Klinische Studien, die Medizinische Klinik und Poliklinik I, die Medizinische Klinik
und Poliklinik 111, das Orthopadisch-Unfallchirurgisches Zentrum, sowie die Abteilung Chirurgische Forschung (seit
01.04.2019 nicht mehr existent) und der Zentralbereich Qualitats- und Medizinisches Risikomanagement. Das USE
verfiigt Uber eine Satzung, in der die Ubergreifenden Ziele einer strukturierten Versorgung von Patienten mit Seltenen
Erkrankungen, sowie Vorgehen zur Diagnostik und Weiterleitung zur Therapie beschrieben werden (s. Anlage 1). Die
Mitgliedschaft im USE ist grundsatzlich allen Kliniken, Zentren, eigenstédndigen Abteilungen und Instituten des
Universitatsklinikum Dresden mdglich, die in die Betreuung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen aktiv
eingebunden sind. AuBerordentliche Mitglieder ohne Stimmrecht kdnnen Selbsthilfegruppen, Einrichtungen sowie
niedergelassene Arzte sein, die nicht dem UKD oder der Fakultit angehoren. Der Lenkungsausschuss des USE setzt
sich aus dem Medizinischen und Kaufméannischen Vorstand des UKD, sowie der Dekanin der MFD und der Leiterin
des Qualitats- und Risikomanagements zusammen. Die Mitgliederversammlung, welche sich aus den
Grundungsmitgliedern zusammensetzt, bestatigten im Jahr 2019 mit einfacher Mehrheit den Sprecher (Herr Prof. Dr.
med. R. Berner) und wabhlte drei stellvertretende Sprecher (Frau Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch, Frau Dr. med. A.
HanRke, Frau Dr. med. N. Di Donato) des USE. Die Stelle der &rztlichen Lotsin wurde vom 01.01.2020 bis zum
30.09.2020 von Frau Dr. med. J. Kérholz, Herrn C. Kastl und bis 01.12.2020 von Herrn Andre Heinen besetzt und durch
einen anteiligen weiteren arztlichen Lotsen erganzt (M. Unrath). Seit dem 15.05.2014 erfolgt die Koordination des A-
Zentrums durch eine nicht-arztliche Koordinatorin (Frau Dr. rer. medic. T. Kretschmer; seit dem 15.07.2020 vertreten
durch Herrn A. Franke), sowie seit dem 16.11.2020 eine arztliche Lotsin (Frau Dr. med. C. Mdiller). Seit der Griindung
des USE wurden sechs krankheitsgruppenspezifische Fachzentren (Typ-B Zentren) in das USE eingebunden. Die
Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung. Die Einbindung der Typ-B Zentren in das USE ist dem Organigramm
zu entnehmen (s. Anlage 2). Am Standort des USE wurden im Jahr 2020 insgesamt 3.912 Félle mit gesicherter
Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung stationdr behandelt. Lenkungsausschusssitzungen des USE finden in der
Regel 2x jahrlich statt. Die Entwicklung von Konzepten und Vorgehensweisen zur Umsetzung der Aufgaben und Ziele
des USE sowie die Bewertung der Ergebnisse der internen und externen Qualitatssicherung werden im Rahmen dieser
Sitzungen getroffen und tragen mafRgeblich zu einer Weiterentwicklung/Verbesserung des Zentrums fir seltene
Erkrankungen und seiner besonderen Aufgaben bei. Mitgliederversammlungen finden mindestens einmal jahrlich
statt und haben die Festlegung von Schwerpunkten, die Festlegung der grundsatzlichen Aufgaben und Ziele des USE,
die Entgegennahme und Diskussion des Tétigkeitsberichts des USE sowie die Wahl des Sprechers des USE und seiner
Stellvertreter zur Aufgabe.
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2. Art und Anzahl der pro Jahr Erbrachten besonderen Aufgaben

Im Berichtszeitraum 2020 konnten im Hinblick auf die Weiterentwicklung/Verbesserung des USE und seiner
besonderen Aufgabenwahrnehmung umfangreiche Fortschritte erzielt werden. Insbesondere wurden Uber das
Innovationsfondsprojekt ,, Translate NAMSE" Krankheitsbezogene fachiibergreifende Standard Operating Procedures
(SOP) erstellt, sowie die Transition in einen strukturellen Rahmen gebracht werden. Die relevanten Kernprozesse des
USE wurden im Berichtszeitraum durch die Mdglichkeit der Exomdiagnostik erweitert werden, wodurch sich auch
die Zusammenarbeit mit der Klinischen Genetik erweitere.

Die Expertise der Mitglieder und integrierten Fachzentren des USE kamen besonders in den 24 interdisziplinéren und
den vier klinikweiten, seitens der SLAK anerkannten Fortbildungsveranstaltungen des USE zum Tragen. Dabei wurden
vordergriindig interne als auch externe Patienten mit Verdacht auf oder bereits gesicherter seltener Diagnose
besprochen.

Zudem ist die Grundung eines wissenschaftlich-fachlichen Netzwerks mit Fachzentren (Typ B-Zentren) der
Universitatsklinika Aachen, Freiburg, UIm und Wirzburg sowie dem Helios Klinikum Krefeld in Vorbereitung. anderer
Krankenhduser im Aufbau begriffen (Themenschwerpunkt: Autoinflammation). Des Weiteren wurden im Jahr 2020
sechs integrierte Fachzentren satzungsgemdall dem USE angegliedert. Das Universitats MukoviszidoseCentrum
(UMC), UniversitatsCentrum fur Immundefizienz (U-CID/OrchiDD), UniversitatsCentrum fiir Autoimmun- und
Rheumatische Erkrankungen (UCARE), Universitats AllergieCentrum (UAC), Universitats NeuromuskularesCentrum
(UNMC), Universitats GefaBCentrum (UGC) und das UniversitatsCentrum fiir Gesundes Altern (UCGA) sind damit Typ-
B Zentren des USE.

Zudem lag das Augenmerk an der Beteiligung des USE an der ,,Medizin Informatik-Initiative”, in welcher ein Use-
Case zu seltenen Erkrankungen implementiert werden sollte. Ein weiterer Schwerpunkt im Berichtszeitraum lag auf
der Offentlichkeitsarbeit, insbesondere der Durchfiihrung einer selbsthilfegruppen- und betroffenenzentrierten
Veranstaltung und der Anpassung der bisherigen Abbildung im Versorgungsatlas fiir Menschen mit seltenen
Erkrankungen sowie der Fortsetzung von Informations- und

Weiterbildungsveranstaltungen fiir arztliche Kolleginnen und Kollegen, Medizinstudierende und Betroffene.

3. Anzahl/Beschreibung der durchgefuhrten Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen fiir &rztliche Kolleginnen und Kollegen, Medizinstudierende und Betroffene
werden in Zusammenarbeit mit den integrierten Fachzentren ausgerichtet. Insbesondere das,,GroRe Boardmeeting*,
welches in der Regel alle 2 Monate stattfindet, ist seitens der Sachsischen Landesarztekammer mit
Fortbildungspunkten als Fortbildungsveranstaltung anerkannt und fand im Berichtsjahr viermal statt. Es ist in den
letzten Jahren gelungen, Vernetzungen mit der Selbsthilfe auszubauen und Vertreter der Selbsthilfegruppen in die
Arbeit des USE einzubinden. Zu nennen sind beispielsweise der ,,Tag der Seltenen Erkrankungen“, die ,,Lange Nacht
der Wissenschaften“ (pandemiebedingter Ausfall) und die DSAlI Tagung zum Thema ,Das angeschlagene
Immunsystem® (s. Anlage 3), welche durch das USE ausgerichtet wurden. Das USE beteiligt sich zudem aktiv in der
Lehre und hat die Seltenen Erkrankungen tiber die Vorlesungen Padiatrie in der medizinischen Ausbildung abgebildet.
Weiterhin stehen die lehrreichen Grofl3en Board Meetings allen Studenten offen.
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4. Darstellung der Malinahmen zum strukturieren Austausch Uber Therapieempfehlungen und
Behandlungserfolge mit anderen Zentren fir seltene Erkrankungen

2020 wurden 0Uber die Klinik- und Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin des UKD als Trager des USE die
Mitgliedschaft im ERN RITA forciert und vorbereitet. Zudem ist die Grindung eines wissenschaftlich-fachlichen
Netzwerks mit Fachzentren (Typ B-Zentren) der Universitatsklinika Aachen, Freiburg, Ulm und Wirzburg sowie dem
Helios Klinikum Krefeld in Vorbereitung. (Subnetzwerk Autoinflammatorische Erkrankungen). Im Rahmen dieses
Netzwerks wird das USE als Typ A-Zentrum vertraglich festgelegte Koordinationsaufgaben tibernehmen.

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

Es ist davon auszugehen, dass circa 40% der Patienten mit unklarer Diagnose nach Durchlaufen humangenetischer
Spezialdiagnostik eine gesicherte Diagnose erhalten. Dies konnte im Rahmen des Innovationsfondsprojektes
»1ranslate NAMSE" belegt werden (Aufklarungsquote im Rahmen des Projektes: 36%).

6. Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum mitarbeitet

Uber das Typ A-Zentrum konnte die Beteiligung der Fachkollegen an der Erstellung von Leitlinien,
Behandlungsempfehlungen/Therapiestandards organisiert und koordiniert werden. Exemplarisch zu nennen sind die
Leitlinien zum Aicardi-Goutiéres Syndrom, Chronisch nichtbakterieller Osteomyelitis und Fiebersyndromen.

7. Nennung der Studien zu seltenen Erkrankungen, an denen das Zentrum teilnimmt

Das USE wirkt Uber die integrierten Fachzentren an klinischen Studien im Zusammenhang mit seltenen Erkrankungen
mit. Diese finden sich in Anlage 4. Ein gesamtheitliches Konzept (UKD Standard) zur Leitung oder Durchfiihrung von
und Beteiligung an klinischen Studien fur die spezifischen Erkrankungen des Zentrums liegt am Standort des
Uniklinikums Dresden digital vor (Studienplanung und Vorbereitung; Durchfiihrung von klinischen Studien,
Datenmanagement/Dokumentation, Projektmanagement).

8. Nennung der wissenschaftlichen Publikationen des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen

Die zahlreichen internationalen Vernetzungen spiegeln sich in den Publikationen der einzelnen Typ B-Zentren
wider. Der Anlage 5 sind Publikationen von Vertretern des A-Zentrums sowie der integrierten Typ B-Zentren zu
entnehmen.
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9. Zugangswege und Voraussetzungen zur Kontaktaufnahme mit dem Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen

Das Typ A-Zentrum dient als erste Anlaufstelle fiir Patienten mit Seltenen Erkrankungen sowie fir Patienten mit
unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkrankung. Die initiale Kontaktaufnahme ist postalisch, per E-Mail
(use-info@ukdd.de), FAX oder telefonisch (an zwei Wochentagen) mdglich. Alle fiir Patienten und Arzte relevanten
Informationen und bendtigten Formulare zur Vorstellung in unserem Typ A-Zentrum finden sich auf der in die
Homepage des UKD eingebetteten Internetseite des USE (https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-
klinikum/universitaetscentren/use). Auf dieser Internetseite findet sich ein Uberblick tiber die Ansprechpartner des
USE. Jedes Typ B-Zentrum ist entsprechend verlinkt und gibt auf der angegebenen Homepage einen Uberblick tiber
seine Behandlungsschwerpunkte und Kontaktdaten sowie Sprechzeiten. Die Patientenanfragebdgen sowie arztlichen
Anfragebtgen und Patienteninformationen flr Patienten mit und ohne Diagnose, die zu einer Vorstellung am USE
notwendig sind, finden sich frei zugéanglich als PDF zum Download. Dabei wird eine Version fir Kinder und eine fiir
Erwachsene unterschieden. In einem verstandlichen Flie3text ist das genaue Vorgehen zur Vorstellung in unserem
Zentrum fur Seltene Erkrankungen ausfuhrlich erlautert. Es erfolgt ausschlieBlich die Bearbeitung vollstandiger
Anfragen (Anfragebogen fiir Patienten, Anfragebogen fiir behandelnde Arzte, vollstandige arztliche Unterlagen,
Uberweisungsschein). Auf der Homepage findet sich zudem ein Reiter mit Informationen tiber Selbsthilfegruppen,
weitere Zentren fiir Seltene Erkrankungen 8deutschlandweit) und Darstellung der Schwerpunkte des USE. Die
AuRendarstellung des USE erfolgt zudem Uber den Versorgungsatlas fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (se-
Atlas) und international Uber Orphanet. Aktuelle Termine, die die Auf3endarstellung des Zentrums und den
wissenschaftlichen Austausch betreffen sind ebenfalls auf der Internetseite zu finden.

10. Kernprozesse des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen

Die Kernprozesse des USE umfassen die Organisation des Erstkontaktes, Fallfihrung von Patienten, ggf. die
Weiterleitung an ein anderes Typ A-Zentrum mit Nachverfolgung, die strukturierte Nachbetreuung der Patienten bei
weiterhin unklarer Diagnose, die Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen sowie die Beteiligung an Lehre und
Forschung. Die Erarbeitung fachiibergreifender Standard Operating Procedures (SOP) ist krankheitsbezogen
gelungen und fiir die relevanten Kernprozesse des USE im Berichtszeitraum begonnen worden.

Anlagen:

- Satzung

- Organigramm

- Flyer Tag der Seltenen Erkrankungen 2020
- Flyer DSAI 2020

- Forschungsstudien 2020

- Publikationslisten 2020
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Satzung

"UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen"
an der Medizinischen Fakultidt Carl Gustav Carus der Technischen Universitat
Dresden und am Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden"
(USE)

(Version 2.3, 25.06.2020)
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Praambel

Eine Erkrankung gilt als selten, wenn weniger als einer von 2.000 Einwohnern daran erkrankt. Wenn
man berlcksichtigt, dass es mehr als 7.000 seltene Erkrankungen gibt, sind bis zu 5% der
Bevolkerung von einer seltenen Erkrankung betroffen. Die Bedeutung seltener Erkrankungen hat auf
nationaler und internationaler Ebene zunehmende Beachtung gefunden. Probleme der Versorgung
beziehen sich sowohl auf die Diagnosestellung, als auch auf die Behandlung der meist chronisch
kranken Patienten, die oft ein interdisziplindres Vorgehen erforderlich macht. Die Schaffung
interdisziplindrer und institutionstibergreifender Strukturen in Form eines UniversitatsCentrums fir
Seltene Erkrankungen (USE) kann zur Lésung dieser Probleme beitragen. Auf diese Weise kénnen
die Kenntnisse und Erfahrungen universitarer klinischer Einrichtungen, nichtuniversitarer
Einrichtungen der Gesundheitsversorgung, niedergelassener Arzte und Selbsthilfegruppen koordiniert
zusammengefuhrt werden. Da bei der Vielzahl der seltenen Erkrankungen nicht an jeder Universitat
spezielle Schwerpunkte vorhanden sind, ist daruber hinaus eine Uberregionale Vernetzung von
Zentren fur Seltene Erkrankungen erforderlich. Seltene Erkrankungen stellen auch eine besondere
Herausforderung fur die klinische Forschung dar, da die zu Grunde liegenden Ursachen haufig nicht
bekannt sind. Die Erforschung pathogenetischer Zusammenhéange seltener Erkrankungen ist jedoch
Voraussetzung fur die Entwicklung neuer therapeutischer Strategien. Themenfokussierte Klinische
Forschergruppen sowie Forschungsverbiinde am Standort Dresden bieten hierfur besonders giinstige
Voraussetzungen. Das UniversitétsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE) soll vorhandene
klinische und wissenschaftliche Kompetenzen und Ressourcen biindeln sowie weiterentwickeln, um

die Versorgung von Patienten mit seltenen Erkrankungen nachhaltig zu verbessern.

§ 1

Bezeichnung und rechtliche Stellung

Das UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE) an der Medizinischen Fakultat Carl Gustav
Carus der Technischen Universitat Dresden und am Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden
wird als gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultat Carl Gustav Carus der Technischen
Universitdt Dresden (MFD) und des Universitatsklinikums Carl Gustav Carus Dresden an der
Technischen Universitat Dresden Anstalt des offentlichen Rechts des Freistaates Sachsen (UKD)
gegrindet und ist ein dem UKD zugehdriges Zentrum ohne eine eigene eigenstandige

Rechtspersonlichkeit

§ 2

Zweck und Ziele

(1) Zweck der Grundung des UniversitatsCentrums fur Seltene Erkrankungen (USE) an der
Medizinischen Fakultadt Carl Gustav Carus der Technischen Universitat Dresden und am
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden ist die Férderung, Koordination und facher-

und strukturtibergreifende Integration der Versorgung von Patienten mit seltenen



Erkrankungen an der MFD und am UKD. Das USE versteht sich dabei als interdisziplinare

Arbeits-

und Organisationsstruktur der beteiligten Kliniken, Struktureinheiten und

Einrichtungen.

(2) Ziele des

USE sind die Verbesserung und Weiterentwicklung der Diagnostik, Versorgung,

Forschung, Lehre und Offentlichkeitsarbeit fur Patienten mit seltenen Erkrankungen an der
MFD und am UKD durch

>

YV V V V

Y

Y

interdisziplindre Sprechstunden und Fallkonferenzen sowie Zusammenarbeit in
Diagnostik, Therapie und Nachsorge;

Fallbesprechung in Board-Meetings (s.u.)

Aufbau einer gemeinsamen koordinierenden Infrastruktur;

Integration der Tatigkeit von Arzten, Naturwissenschaftlern und Angehérigen
nichtarztlicher ~ Gesundheitsberufe  unter  medizinischen und  sozialen
Versorgungsaspekten;

Kooperation mit Patientenorganisationen;

Verbesserte Beratungs- und Informationsangebote fir Arzte und Patienten;
Aufbau horizontaler Strukturen wie Patientenregister und Biobank;

Forderung von Klinischer Forschung, klinischen Studien und Grundlagenforschung
im Bereich seltener Erkrankungen;

Kooperation mit nationalen und internationalen SE-Netzwerken;

Verbesserung der medizinischen Aus-, Fort- und Weiterbildung im Bereich
seltener Erkrankungen;

Offentlichkeitsarbeit im Bereich seltener Erkrankungen.

§3
Struktur

(1) Das USE ist eine facher- und strukturlibergreifende Einrichtung, die grundsatzlich fur alle
Struktureinheiten des UKD und der MFD offen ist, die die Ziele des USE teilen und die sich

daran mit einem Eigenanteil beteiligen und ihre Expertise einbringen.

(2) Organisatorische Strukturen des USE sind:

Y V VYV VY V

die Mitgliederversammlung,

der Lenkungsausschuss,

der Sprecher und seine Stellvertreter,
die Koordinationsstelle,

das Board-Meeting.



§4
Mitglieder

(1) Grundungsmitglieder des USE sind:

vV V. V V V V V V VY

Y V V V

YV V V

Y VY

Y

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden an der Technischen Universitét
Dresden, vertreten durch den Medizinischen und Kaufmannischen Vorstand
Medizinische Fakultat Carl Gustav Carus der TU Dresden, vertreten durch den
Dekan oder Prodekan

Herzzentrum Dresden Universitatsklinik

Institut fur Klinische Genetik

Klinik und Poliklinik fur Dermatologie

Klinik und Poliklinik fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe

Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin

Abteilung Neuropadiatrie

Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendpsychiatrie

Klinik und Poliklinik fur Kinderchirurgie

Klinik und Poliklinik fur Neurologie

Klinik und Poliklinik fur Psychiatrie und Psychotherapie

Klinik und Poliklinik fur Psychotherapie und Psychosomatik

Klinik und Poliklinik fur Strahlentherapie und Radioonkologie

Klinik und Poliklinik fir Urologie

Koordinierungszentrum Kilinische Studien

Medizinische Klinik und Poliklinik |

Medizinische Klinik und Poliklinik Il

Orthopadisch-Unfallchirurgisches Zentrum

Abteilung Chirurgische Forschung (seit 01.04.2019 nicht mehr existent)

Zentralbereich Qualitats- und Medizinisches Risikomanagement

(2) Die Grundungsmitglieder werden durch die jeweiligen Direktoren bzw. Institutsleiter vertreten.

(3) Ordentliche Mitglieder mit Stimmrecht kénnen Kliniken, eigensténdige Abteilungen, Zentren,

Institute sowie Forschungsverbinde des UKD und der Fakultat sein. Sie werden durch die

jeweiligen Direktoren oder Leiter oder einen von ihm Beauftragten vertreten. Die

Mitgliedschaft im USE kann formlos unter Vorlage ihrer Satzung beantragt werden. Uber die

Aufnahme neuer Mitglieder des USE entscheidet der Lenkungsausschuss mit einfacher

Mehrheit der anwesenden Mitglieder.

(4) Aulerordentliche Mitglieder ohne Stimmrecht kénnen Selbsthilfegruppen, Einrichtungen sowie

niedergelassene Arzte sein, die nicht dem UKD oder der Fakultat angehéren.



(5) Die Mitglieder verpflichten sich, an der Umsetzung der Ziele des USE entsprechend § 2 aktiv
mitzuwirken und sich mit einem Eigenanteil daran zu beteiligen. Die Zusammenarbeit der
Mitglieder im USE ist grundsatzlich facher- und strukturiibergreifend und beinhaltet die

Integration von klinischer, methodischer und wissenschaftlicher Expertise.

(6) Die Mitglieder verpflichten sich mindestens fiir die Dauer der ersten vier Jahre nach
Mitgliedschaftsbeginn aktiv am USE mitzuwirken. Danach ist grundsatzlich eine Beendigung
der Mitgliedschaft auf Antrag des Leiters der Struktureinheit an den Lenkungsausschuss des
USE mdglich. Ein Ausschluss aus wichtigem Grund ist auf Antrag des Vorstandes durch

Beschluss des Lenkungsausschusses méglich.

§5

Mitgliederversammlung

(1) Die Einberufung der Mitgliederversammlung erfolgt mindestens einmal jahrlich schriftlich mit
einer Frist von vier Wochen vor dem Versammiungstermin durch den Sprecher.

(2) Die Mitgliederversammlung hat folgende Aufgaben:

Festlegung von Schwerpunkten ("Clustern") des USE (Anhang 2)

Y Vv

Festlegung der grundsatzlichen Aufgaben und Ziele des USE

\%

Entgegennahme und Diskussion des Tétigkeitsberichts des USE

Y

Wahl des Sprechers des USE und seiner Stellvertreter

(3) Alle anderen Organe des USE sind der Mitgliederversammiung berichtspflichtig.

§6

Lenkungsausschuss

(1) Der Lenkungsausschuss hat folgende Aufgaben:

» Entwicklung von Konzepten und Vorgehensweisen zur Umsetzung der
» Aufgaben und Ziele des USE

> Bewertung der Ergebnisse der internen und externen Qualitatssicherung

(2) Ordentliche Mitglieder des Lenkungsausschusses sind der Vorstand des UKD und der Dekan
der MFD, der Sprecher des USE und seine Stellvertreter und der Leiter des Zentralbereichs
Qualitats- und Medizinisches Risikomanagement sowie die Sprecher der ,Cluster* oder deren
Stellvertreter, die innerhalb der jeweiligen Cluster bestimmt werden. sowie die Leiter der
Fachzentren (Anhang1).
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Der Sprecher des USE hat den Vorsitz des Lenkungsausschusses. Bei seiner Abwesenheit
wird er durch einen Stellvertreter vertreten. Die ordentlichen Mitglieder kénnen sich bei
Abwesenheit vertreten lassen. In diesem Fall muss dem Vertreter ein Mandat zur Abstimmung

Ubertragen werden.

Der Lenkungsausschuss ist beschlussfahig, wenn mindestens die Halfte der Mitglieder
anwesend ist. Beschlisse erfolgen mit einfacher Mehrheit der Anwesenden. Bei

Stimmengleichheit entscheidet die Stimme des Sprechers.

Die Sitzungen des Lenkungsausschusses finden in der Regel zweimal pro Jahr statt und
werden schriftlich durch den Sprecher einberufen. Weitere Sitzungen erfolgen auf Antrag
eines oder mehrerer Mitglieder des Lenkungsausschusses bei besonderen Anlassen. Die
Einladungen zu den Sitzungen des Lenkungsausschusses erfolgen tber den Sprecher des
USE mindestens zwei Wochen vor dem Sitzungstermin. Dieser fertigt ein Protokoll zur

Genehmigung durch alle Teilnehmer der jeweiligen Sitzung an.

§7
Sprecher

Die ordentlichen Mitglieder der Mitgliederversammlung wahlen mit einer einfachen Mehrheit
aller anwesenden ordentlichen Mitglieder den Sprecher des USE fiir vier Jahre. Dieser muss
Facharzt und Professor der MFD sein. Er vertritt das USE nach innen und aufRen. Eine
Stellvertretung fur ihn wird ebenfalls durch die Mitgliederversammlung mit einfacher Mehrheit
der anwesenden Mitglieder der Mitgliederversammilung gewahlt. Eine Wiederwah! ist moglich.
Der gewahlte Sprecher und seine Stellvertreter werden durch den Vorstand des UKD und den

Dekan bestatigt.

Der Sprecher fuhrt die Geschéafte des USE und nimmt insbesondere die nachfolgend
genannten speziellen Aufgaben mit folgender Verantwortung wahr:

Vertretung des USE nach auf3en

Umsetzung der Beschlisse des Lenkungsausschusses

Personalfuihrung des USE

Verantwortung fur das Budget des USE

Auf- und Ausbau eines zertifizierungsfahigen Qualitdtsmanagement- systems im USE
Bewertung der externen und internen QualitatssicherungsmafRnahmen mit ggfs. Ableitung von
Verbesserungsmalinahmen einschlieflich der Prufung zur Durchfiihrung

Erstellung eines jahrlichen Qualitatsberichtes und Présentation gegentiber dem
Lenkungsausschuss

Initierung ~ und  Unterstitzung  interdisziplindrer ~ Forschungsaktivitaten sowie von
Drittmittelantragen im Bereich der seltenen Erkrankungen

Koordination der Offentlichkeitsarbeit des USE
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Fachaufsicht Giber die Koordinationsstelle

§8

Koordinationsstelle

Das USE richtet eine Koordinationsstelle ein, die mit hauptamtlichen Mitarbeitern besetzt ist. Zu den

Aufgaben gehéren:

>
>

Y
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Organisation der wochentlichen Telefonsprechstunden fiir Patienten und Arzte

Versendung von Fragebdgen zur Fallerfassung u. -beschreibung an Patienten und Arzte und
Auswertung dieser

gegebenenfalls Anforderung von Patientenakten und Aufarbeitung dieser fur die USE Board-
Meetings

Pflege des Patientenregisters und Prasentation des aktuellen Stands bedarfsbezogen fiir das
Board-Meeting oder den Lenkungsausschuss

Entwicklung und Uberwachung von Mainahmen zur internen und externen Qualitatssicherung
sowie der Patientensicherheit

Verantwortliche Stelle fur die Einhaltung und Steuerung der internen USE- Prozesse. Hierzu
werden in regelmanigen Abstanden Treffen mit dem Sprecher des USE, seinen Stellvertretern
und nach Bedarf den Leitern der integrierten Fachzentren einberufen ("Kleines USE-Board-
Meeting").

Durchfuhrung strukturierter Fallrevisionen (horizontale Audits) und Prufung der Umsetzung der
patientenbezogenen Protokollbeschlisse der USE Board- Meetings (siehe § 9 Abs. 2 u. 3)
Kontaktpflege zu den Struktureinheiten

Kontaktpflege zu anderen Zentren fur seltene Erkrankungen, zum Nationalen Aktionsbundnis
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) sowie zu Patientenvertretungen wie der
Allianz ~ Chronischer = Seltener Erkrankungen (ACHSE); Organisation fur Fort- und
Weiterbildung

Verantwortlich fur die AuRendarstellung des USE

§9
USE Board Meetings

Die Patientenpfade am USE sind definiert (s. Abb. 1) und schlieRen insbesondere die

Vorstellung in Board-Meetings und die Aufnahme in das Patientenregister des USE ein.

Das in der Regel wochentliche bis zweiwdchentliche "Kleine USE Board-Meeting" oder ,Jour
fixe des USE" dient der regelmaRigen Fallbesprechung. Es wird geleitet vom Sprecher des
USE oder seinem Stellvertreter. Protokoll fiihrt der Koordinator. Der weitere Teilnehmerkreis

ist nicht festgelegt, sondern bestimmt sich nach den aktuell zu behandelnden Patienten.



Weiterhin  werden im "Kleinen USE Board-Meeting" administrative Aufgaben der

Koordinationsstelle abgestimmt.

Das "GroRRe USE Board-Meeting" ist die interdisziplindre Fallkonferenz des USE. Es wird
geleitet vom Sprecher des USE oder seinem Stellvertreter. Protokoll fuhrt der Koordinator
oder ein arztlicher Mitarbeiter. Die Haufigkeit des "GroRen USE Board-Meetings" und der

Teilnehmerkreis bestimmen sich nach den aktuell zu behandelnden Patienten.

Die Einladung zu den Board-Meetings erfolgt durch den Sprecher des USE oder die

Koordinationsstelle.

Uber die im Board-Meeting besprochenen Patienten wird ein Protokoll angefertigt, das

Empfehlungen zur Diagnostik und Therapie enthalt.

Uber alle von den Mitgliedern des USE betreuten Patienten mit seltenen Erkrankungen, die in
das USE-Register eingepflegt werden, auch wenn sie nicht als Falle im Board besprochen
werden, erfolgt eine Mitteilung im Rahmen des "Kleinen USE Board- Meetings" (siehe

Koordinationsstelle § 8).

§10

Integrierte Fachzentren

Integrierte Fachzentren fir bestimmte Krankheitsgruppen, auch Typ B-Zentren nach NAMSE,
arbeiten krankheitsgruppenspezifisch fur Patienten mit gesicherter Diagnose oder konkreter

Verdachtsdiagnosen und verfuigen tiber ein ambulantes und stationares Versorgungsangebot.

Die Integrierten Fachzentren verpflichten sich, fir die Dauer der ersten vier Jahre nach Beginn
der Zusammenarbeit, an der Umsetzung der Ziele des USE entsprechend § 2 aktiv
mitzuwirken. Danach ist grundsétzlich eine Beendigung der Mitgliedschaft auf Antrag des

Leiters des Fachzentrums an den Lenkungsausschuss des USE méglich.

Die Einbindung der integrierten Fachzentren in die Struktur des USE definiert sich in
folgenden Punkten:

> Teilnahme an den Veranstaltungen des USE

> Teilnahme an den interdisziplinaren Fallkonferenzen des USE

» Sichtung von Patientenunterlagen zur Fallkonferenz und nachtragliche
Empfehlung an das USE

Darstellung des Fachzentrums als Teil des USE in der AuRendarstellung

%



» Weiterleitung und —behandlung von USE-Patienten bei entsprechender Indikation
und Empfehlung durch die Experten des Board Meetings

(4) Die integrierten Fachzentren des USE sind in Anhang 4 ersichtlich. Die Zentren werden

durch ihre jeweiligen Leiter vertreten und sind Teil der Mitgliederversammiung.

§ 11

Finanzierung

(1) Die Mitglieder des USE sind fur die Gewahrleistung der den Struktureinheiten zugehérigen
Aufgaben selbst verantwortlich; sie beteiligen sich mit einem Eigenanteil an den

gemeinsamen Strukturen des Zentrums.

(2) Die vom USE eingeworbenen Mittel, Mittel aus Spenden, Stiftungen sowie sonstige
Zuwendungen werden entsprechend den Bestimmungen uber die Behandlung von

"Zuwendungen Dritter" verwaltet.

§12

Inkrafttreten

Diese geanderte Satzung wurde von der Mitgliederversammlung des USE am 16.12.2021 genehmigt
und tritt zum 31.01.2022 in Kraft. Die Satzung des USE vom 03.02.2015 tritt damit auBer Kraft.

Anderungen der Satzung bedurfen der Genehmigung durch die Mitgliederversammiung.

v

& V4 / /
Prof. Dr. med. D. M. Albrecht Frank Ohi

Medizinischer Vorstand des Kaufmannischer Vorstand des
Universitatsklinikums Universitatsklinikums

ool

Prof. Dr. med. Dr. Esther Troost
Dekanin der Medizinischen Fakultat der TU

Dresden
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Prof Dr. med. H. Reichmann

Klinik und Poliklinik far Neurologie

Prof. Dr. med. C. Thomas
Direktor der Klinik und Poliklinik fur Urologie
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Prof. Dr. d.w

Direktorin der Klinik und Poliklinik fur
Frauenheilkunde und Geburtshilfe

Prof. Dr. med. E. Schréck

Direktorin des Instituts fur Klinische Genetik
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Prof. Dr. med. K. Weidner
Direktorin der Klinik und Poliklinik fur

Psychotherapie und Psychosomatik
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Organigramm fur das Zentrum fur seltene Erkrankungen am UKD

Lenkungsausschuss

Medizinischer Vorstand UKD (Prof. Dr. med. D.M. Albrecht)
Kaufmannischer Vorstand UKD (F. Ohi)
Dekanin der MFD (Prof. Dr. med. E. Troost)
Leiter des QM (PD Dr. med. habil. M. Eberlein-Gonska

Universitatszentrum fiir seltene Erkrankungen

Mitgliederversammlung

Ordentliche Mitglieder AuRerordentliche Sprecher:
-Kliniken Mitglieder Prof. Dr. med. R. Berner Koordinationsstelle
-Eigenstandige Ab- -Selbsthilfegruppen o Dr. rer. Medic. T. Kretschmer
teilungen -Niedergelassene — | Wirdgewshlt 1 _ g, | Stellvertretende Sprecher: Anton Franke
ZAERITER Arzte Prof. Dr. med. M. Lee-Kirsch
FINSHEUEE -Einrichtungen Dr. med. N. Di Donato

-Forschungsverbiinde
(Jeweils des UKD oder ausserhalb UKD/MFD Dr. med. A. M. HanRke

MFD)

B-Zentren
Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC)

UniversitatsCentrum fur Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)
UniversitatsCentrum fiir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)
Universitats AllergieCentrum (UAC)

Universitats NeuromuskuldresCentrum (UNMC)

Universitats GefaBCentrum (UGC)

UniversitatsCentrum fur Gesundes Altern (UCGA)

Zentrum fur Klinische Genommedizin

Clustersprecher
Immunologie-Autoinflammation-Autoimmunitat-Infektion ( Prof. Dr. med. C. Schutz)
Neurologie/Psychatrie (Dr. med. U. Reuner, Dr. med. Schéfer)
Endokrinologie (Prof. Dr. med. L. Hofbauer, Dr. med. E. Tsourdi)
Hamatologie/Onkologie (Dr. med. M. Middeke)

Version 1 Erstellt Geprift Freigegeben Revision
Am 19.01.2022 19.01.2022 21.01.2022 2.0
Von Giildenstern, E. Kretschmer, T. Prof. Dr. R. Berner

© Zentrum fir seltene Erkrankungen. Vervielfaltigung und Verdéffentlichung nur mit ausdriicklicher Genehmigung.



Organisatorisches

Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und
Jugendmedizin

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus
FetscherstraRe 74, 01307 Dresden

Ansprechpartner:

Koordination: Dr. rer. medic. Tanita Kretschmer
Telefon: 0351 458 19407

Fax: 0351 458 4384
Email: Tanita.Kretschmer@ukdd.de

Far die vertragliche und finanzielle Abwicklung
verantwortlich:

Carl Gustav Carus Management GmbH
FetscherstraRe 74, 01307 Dresden
Telefon: 0351 458 5007
Fax: 0351 458 6323
Internet: www.carus-management.de
Email:  www.cgcm@ukdd.de

Sponsoren:
@ DrSchir
Innovating special nutrition.
500€ 500€ 500€
. VY .
PCAMBROOKE meta 4 SObI
NS | DALY R Pioneer in Rare Diseases
350€ 300€ 250€
Q GI-_UTR_I_CIA METABOLICS
Q-LINAR 300€

Stand bei Drucklegung 12.02.2020

Veranstaltungsort

Programmkino Ost

Schandauer Str. 73

01277 Dresden

Barrierefrei, induktives Horen méglich
Freier Eintritt

Anfahrt

Offentlicher Personennahverkehr

Sie erreichen das Programmkino Ost mit den
StraRenbahnlinien 6 und 12 (Haltestelle L.-Hartmann-
Str.) sowie mit den StraRenbahnlinien 4 und 10
(Haltestelle Altenberger Str.) und den Buslinien 65, 85
und 87 (Haltestelle Altenberger Str.).

Bahn

Fern- und Regionalverkehr bis Dresden-
Hauptbahnhof, Anschluss an OPNV StraBenbahn
Linien 4, 10, 6 und 12.

Mit dem PKW

Das Programmkino verfligt Uber keine eigenen
Parkplatze. Bitte nutzen Sie die vorhandenen
kostenfreien Moglichkeiten im 6ffentlichen
Stral3enraum.

e Aufgrund begrenzter Stellplatze im Kino bitten
(_) wir Personen, welche auf einen Rollstuhl
angewiesen sind, um telefonische Anmeldung.

Spenden

Gemeinsam kdnnen wir Wunder bewirken.
Ihre Spende hilft.

Verwendungszweck: Spende USE ;
Stiftung Hochschulmedizin Dresden SIS
IBAN DE27 8505 0300 0221 0457 40 '
BIC OSDDDE81XXX

Ostsachsische Sparkasse Dresden Dresden

Stiftung

Hochschulmedizin

Universitatsklinikum
Carl Gustav Carus

29. Februar 2020

Tag der Seltenen
Erkrankungen

Feiern Sie mit uns funf Jahre
UniversitatsCentrum flr Seltene
Erkrankungen

JULIA ROBERTS OWEN WILSON JACOB TREMBLAY

UniversitatsCentrum
fiir Seltene
Erkrankungen



Programm

Referenten

Liebe Patient*innen, liebe Angehdrige, liebe
Arzt*innen,

nur alle vier Jahre gibt es den 29. Februar- ein seltener
Tag! Stellvertretend steht er in diesem Jahr auch fur
die seltenen Erkrankungen, mit denen in Deutschland
etwa 4. Mio. Personen leben. Die Betroffenen mussen
die vielfdltigen Anforderungen meistern, die eine
solche Erkrankung an sie stellt.

Gemeinsam mit den Patient*innen, Angehdérigen und
betreuenden  Arzt*innen  bemiht sich  das
UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen seit
nunmehr funf Jahren den besonderen
Herausforderungen, wie den oft allzu langen Weg zur
richtigen Diagnose oder die Suche nach einer
geeigneten Therapie, gerecht zu werden und in
Zusammenarbeit mit  kooperierenden  Kliniken,
niedergelassenen Arzt*innen und der Forschung die
Versorgung der Betroffenen zu verbessern.

Feiern Sie gemeinsam mit uns den ,Tag der Seltenen”
und geniel3en Sie einen Film, der zeigt, wie das Leben
mit einem solchen ,Wunder” gelingen kann.

Ihr Prof. Dr. Reinhard Berner

RARE DISEASE DAY®

29. Februar 2020
ab 10:00 Einlass ins Programmkino Ost

10:30 Begriuf3ung
Prof. Dr. med. Reinhard Berner

10:40 Podiumsdiskussion
Leben und Perspektiven von
Betroffenen einer seltenen Erkrankung

11:15 Film ,Wunder”
2h Laufzeit, empfohlen ab 8 Jahren
13:15 Happchen und geselliges
Beisammensein
10:00 Prdsentation
bis der Selbsthilfegruppen, Vereine und
14:30 Sponsoren

Filmdrama , Wunder"

USA 2017| 113 min. | Empfehlung ab 8 Jahren | Eintritt
frei

August Pullman (Jacob Tremblay), der von allen ,Auggie”
genannt wird, ist humorvoll, schlau und liebenswert, hat
eine tolle Familie und ist dennoch seit seiner Geburt ein
Aullenseiter. Denn er hat aufgrund der seltenen
Erberkrankung  Treacher-Collins-Syndrom  ein  stark
deformiertes Gesicht, das es zunachst unmdglich
erscheinen lasst, eine reguldre Schule zu besuchen.
Stattdessen wird er zu Hause von seiner Mutter Isabel (Julia
Roberts) unterrichtet. Als er jedoch zehn Jahre alt wird,
entscheidet die Familie, Auggie doch auf eine Ubliche
Schule wechseln zu lassen. Dort lernt er trotz anfanglicher
Schwierigkeiten, sich mit seinem AuReren zu arrangieren
und findet schnell neue Freunde, die ihn akzeptieren und
bewundern.

Prof. Dr. med. Reinhard Berner
Sprecher des UniversitatsCentrums fur Seltene
Erkrankungen

Klinik und Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch

stellv. Sprecherin des UniversitatsCentrums fur Seltene
Erkrankungen

Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Dr. med. Jutta Hammermann

Leiterin Universitats MucoviszidoseCentrum
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Dr. med. Maja Linné

Facharztin fur Humangenetik

MVZ Mitteldeutscher Praxisverbund Humangenetik GmbH
Redakteurin Encourage-Onlinemagazin

Maria von Gagern
Freie Journalistin und Projektmanagerin Social Media

Redakteurin Encourage-Onlinemagazin

Patientenvertreter
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Forschungsstudien 2020

A Zentrum

SFB/TRR 237 Nucleic Acid Immunity, project B21: Phenotypic and genetic dissection of type |
interferonopathies; Prof. Dr. med. M. Lee-Kirsch

Exemplarische Umsetzung von im nationalen Aktionsplan konsentierten Malinahmen zur
Verbesserung der Verbesserung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen Prof. Dr.
med. Reinhard Berner

HPAT - The Helmsley Charitable Trust Prevention Alliance for Type 1 Diabetes - Prof. Dr. med.
Reinhard Berner

The Global Platform for Prevention of Autoimmune Diabetes (GPPAD)-03 study Prof. Dr. med.
Reinhard Berner

CHANGE 2 - Converting habits of antibiotic prescribing for respiratory tract infections in German
primary care - the cluster-randomized controlled CHANGE-2 trial

Frederlk and POINT - Global Platform on the Prevention of Typel-Diabetes (GPPAD)
PAED IC - Antibiotic Stewardship in der Padiatrie
Research on streptococci

RT-DC Deformability of blood cells during infection and inflammation
SFB TRR 237/1 Nukleinsaure-Immunitat: TP B21: Phanotypische und genetische Analyse der Typ 1-
Interferonopathien: Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch

Etablierung eines Modells flir das Aicardi-Goutieres-Syndrom mittels humaner reprogrammierter
Neurone Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch

B Zentrum

Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC)

CORD-MI - ,,Zusammenarbeit fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen*

Registerstudie Uber Vertex

Chronic Conditions in Adolescents: Implementation and Evaluation of Patient-
centred Collaborative Healthcare.

UniversitatsCentrum fur Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)

Etablierung einer routinemagig durchfihrbaren Methode zur Messung von ASC-Aggregaten als
robustem Biomarker fur autoinflammatorische Erkrankungen Prof. Dr. med. Catharina Schiitz



APDS CCDZ173X2201 Phase 2/3 Studie
Reliance CACZ885DDEOQ6 nichtinterventionelle Studie (Canakinuab bei genetischen Fiebersyndromen)

Tailored Immunotherapy for pediatric SIRS (Severe Inflammatory Response Syndrome) Prof. Dr. med.
Catharina Schiitz

UniversitatsCentrum fir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)

3TR (Taxonomy, Treatment,Targets and Remission) Prof. Dr. med. Martin Aringer

Impact of concomitant Methotrexate on efficacy, safety and adherence of Ustekinumab treatment in
patients with active Psoriatic Arthritis Prof. Dr. med. Martin Aringer

A 48-week 6-arm, randomized, double-blind, placebo-controlled multicenter trial to assess the safety
and efficacy of multiple CFZ533 doses administered subcutaneously in two distinct populations of
patients with Sjogren’s Syndrome (TWINSS) PD Dr. med Anne Tausche- Wunderlich

A Phase 2 Study to Investigate the Safety and Efficacy of Elsubrutinib and Upadacitinib Given Alone
or in Combination (ABBV-599 Combination) in Subjects with Moderately to Severely Active Systemic
Lupus Erythematosus Prof. Dr. Martin Aringer

An open-label extension trial to assess the long term safety of nintedanib in patients with “Systemic
Sclerosis associated Interstitial Lund Disease™ (SSc-ILD) Prof. Dr. Martin Aringer

A randomized, double- blind, placebo-controlled study to evaluate the efficacy and safety of
sarilumab in patients with giant cell arteritis PD Dr. med Anne Tausche-Wunderlich

A randomized, double-blind, placebo-controlled study to evaluate the efficacy and safety of
sarilumab in patients with polymyalgia rheumatica PD Dr. med Anne Tausche-Wunderlich

Universitats AllergieCentrum (UAC)

A multicentre, randomized, open label clinical trial for safety evaluation of an accelerated high dose
escalation schedule with one strength for an allergen immunotherapy with an aluminium hydroxide
adsorbed allergoid preparation of 6-Grasses in pediatric patients with moderate to severe seasonal
rhinitis or rhinoconjunctivitis with or without asthma. Phase 2, EudraCT 2018-000548-25

A double-blind, placebo-controlled, randomized phase IlI trial to assess the safety and efficacy of
VIASKIN® PEANUT in peanut allergic young children 1-3 years of age EPITOPE STUDY 2019, Phase 3,
EudraCT No.: 2016-003679-23, principal investigator

EPITOPE open-label extension study to evaluate the long-term clinical benefit and safety of DBV712 in
peanut-allergic children (EPOPEX), Phase 3 follow-up, EudraCT 2018-003323-10



Eine randomisierte, doppel verblindete, Placebo-kontrollierte cross-over Studie zur Evaluation der
Wirksamkeit unnd Sicherheit von Tiotropium Inhalationslésung (5 ug) via Respimat® Inhalator einmal
taglich tiber 24 Wochen bei Kindern (6-12 Jahre) mit Bronchopulmonaler Dysplasie TRIBOR-Studie,
Phase I, Eudra CT 2020-000529-19

A multicentre, randomized, open label clinical trial for the safety evaluation of a short dose
escalation scheme using one strength for allergen immuno-therapy with an aluminium-hydroxide
adsorbed native allergen preparation of house dust mite allergens in adult and adolescent patients
with moderate to severe allergic rhinitis or rhinoconjunctivitis with or without asthma. Phase 2
EudraCT number: 2020-004328-41

Promotionsarbeit Allergenimmuntherapie im Kleinkindalter — restrospektive Analyse des
Patientengutes der Universitatskinderklinik Dresden

TREAT Germany Kids Deutsches Klinisches Register zur Erfassung der Therapie und medizinischen
Versorgung von Patienten mit moderater bis schwerer Neurodermitis

SOLAR-IIl Asthma und Allergien vom Grundschulalter bis ins Arbeitsleben — 20 Jahres-Follow-up der
ISAAC Phase II-Studie in Deutschland. DFG Férderung.

Universitats NeuromuskularesCentrum (UNMC)

Einschluss bzw. das Angebot zur Teilnahme von Patienten mit Myopathien in den Patientenregistern
des TREAT-NMD (Myotone Dystrophien, Gliedergirteldystrophien, Einschlusskdrperchenmyositis,
CMT)

SMartCare: Longitudinale Datensammlung von Patienten mit Spinaler Muskelatrophie
Kooperationspartner: Universitatsklinikum Freiburg, Zentrum fir Kinder- und Jugendmedizin sowie
alle SMARTCare-Zentren

MND-Net: Longitudinale Daten- und Bioprobensammlung von Patienten mit
Motoneuronerkrankungen. Kooperationspartner Universitats- und Rehabiliationskliniken Ulm und
MND-Net-Zentren

DZNE Describe FTD/ALS: Longitudinale Daten- und Bioprobensammlung von Patienten mit
Amyotropher Lateralsklerose, Registerstudie des Deutschen Zentrum fur Neurodegenerative
Erkrankungen (DZNE).

DZNE BrainBank: Autopsien mit Gewebespende (Hirn, Rlickenmark) von Patienten mit Amyotropher
Lateralsklerose, Gewebebank des Deutschen Zentrum fir Neurodegenerative Erkrankungen (DZNE).

Ambulanzpartner-Netzwerk: Longitudinale Datensammlung von Patienten mit
Motoneuronerkrankungen (insbesondere Versorgungsdaten).



TUDCA - Safety and Efficacy of TUDCA as add-on Treatment in Patients Affected by ALS (TUDCA-ALS)
(Tauroursodeoxycholsdure bei Amyotropher Lateralsklerose); Sponsor: Humanitas Mirasole SpA

ROCK-ALS - Inhibition of Rho Kinase (ROCK) With Fasudil as Disease-modifying Treatment for ALS
(ROCK-ALS) (Fasudil bei Amyotropher Lateralsklerose); Sponsor: University Medical Center
Goettingen.

Universitats GefalRCentrum (UGC)

Voyager PAD Il 2014-005569-58 21.03.2017-11.02.2020 21.03.2017-11.02.2020 Pl PAD BAY 59-
7939/17454 Vascular outcomes study of ASA along with Rivaroxaban in Endovascular or surgical limb

Revascularization for PAD

Rheacell I/11a 2017-000235-14 Sep.2017-Mar.2020 Sep.2017-Mar.2020 Pl PAOD allo- Allogenic ACCB5-

positive stem cells for treatment of (vorzeitige Abbruch)

APZ2-PAQOD-II-01 PAOD An interventional,randomized,placebo-controlled, doouble-blind phase I/11 a
clinical trial to investigate the efficacy and safety of allo-APZ2-PAOD for the treatment of peripheral

arterial occlusive disease patients with non healing ulcers

TOBA Il Mar.2016-Mar.2020 Mar.2016-Mar.2020 Pl PAD CA0135 Track Optimized Drug Coated
Balloon Angioplasty in the (NCT02802306) (close out phase) superficial femoral and proximal popliteal

arteries using the Tack Endovascular System - TOBA IlI

Esperion |ll 2016-003485-11 2017-Ongoing 2017-Ongoing Pl CVD who are 1002-043 A
Randomized,Double-blind,Placebo-controlled Study to

(NCT02993406) (Follow Up) Statin Intorant assess the Effects of Bempedoic Acid(ETC-1002) on the
occurrence of major cardiovascular events in patients with,or at high risk for, Cardiovascular Disease

who are Statin intolerant

PLX-CLI-03 Il 2015-005532-18 02.01.2017-ongoing 02.01.2017-ongoing Pl CLI PLX-CLI-03 A
randomized, double-blind, multicenter,placebo-

PACE STUDY controlled, parallel-group phase Il study to evaluate the

efficacy, tolerability and safety of intramuscular injections

of PLX-PAD for the treatment of subjects with critical limb

ischemia (CLI) with minor tissue loss who are unsuitable


https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/ugc

for revascularization (PACE Study)

ISRCTN21144362 Ongoing CI Carotid surgery Asymptomatic carotid surgery trial (ACST-2)

XATOA NCT03746275 Nov.2018-Jan.2022 Apr.2019-June.2021 Pl Atherosclerosis 20280
Xarelto+Acetylsalicylic Acid: Treatment patterns and Outcomes in patients with Atherosclerosis. A non-

interventional study

STRIDE Illb 2019-003399-38 01.10.2020-30.11.2022 Ongoing PI PAD with T2D NN9539-4533 Effects of

Semaglutide on functional capacity in patients with type 2 diabetes and peripheral arterial disease

SIRONA CIV-20-11-035172 01.10.2020-31.12.2027 Ongoing SI PAD with ZKSJ0127 Head-to-Head
Comparison of SIROlimus versus Paclitaxel Rutherford class 2-4 Drug-Eluting BallooN Angioplasty in

the Femoropopliteal Artery

UniversitatsCentrum fir Gesundes Altern (UCGA)

TransCon PTH-TCP201: A Phase I, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel
Group Trial with an Open-Label Extension, Investigating the Safety, Tolerability and Efficacy of TransCon
PTH administered s.c. daily in Adults with Hypoparathyroidism

PAR—R13-001 PARADIGHM: A Registry for Patients with chronic Hypoparathyroidism

ALX-HPP-501: An observational, longitudinal, prospective, long-term registry of patients with
hypophosphatasia

BoHemE-prospective observational study to investigate the interaction of age-related bone loss and
hematopoiesis

Osteogenesis Imperfecta: haben wir eingeschlossen unter dem Ethikantrag/Titel: ,,Charakterisierung
von Patienten mit Osteogenesis Imperfecta und friih-manifestierter Osteoporose*

Zentrum fir Klinische Genommedizin

PredACTINg - Predicting the outcome of non-muscle actinopathies PD Dr. med. Nataliya Di Donato

Nicht-muskulére Aktinopathien: Baraitser-Winter Cerebrofrontofaciales Syndrom und verwandte
Erkrankungen Dr. med. Nataliya Di Donato

Zerebrale Organoide als Model des neuronalen Phanotyps von nicht-muskuldaren Aktinopathien PD
Dr. med. Nataliya Di Donato


https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/universitaetscentrum-fuer-gesundes-altern

Baraitser-Winter Syndrom und andere nicht-muskulére Actin-Erkrankungen Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Ewa Paluch, University College London, London (GroRbritanien), Universitaere
Einrichtung

Genetics of cortical malformations; Prof. William B Dobyns Bereich: Forschung Kooperationspartner:
Center for integrative brain research, Seattle Children's Research Institute, Seattle (USA),
Universitaere Einrichtung

ERN-Genturis (https://www.genturis.eu/I=eng/Home.html)

Solve-RD (https://solve-rd.eu/)

Zentrum Familiarer Darmkrebs (https://www.hnpcc.de/index.html)

Zentrum far familidren Brust- und Eierstockkrebs (https://www.konsortium-familiaerer-
brustkrebs.de/)

NCT MASTER (https://www.nct-dresden.de/forschung/nct-master-program.html)
PredACTINg (https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-
institute/kge/forschung/predacting)



Publikationen 2020

A-Zentrum

Janus kinase inhibition in complement component 1 deficiency. Wolf, C. « Bruick, N. « Koss, S. = Griep,
C. = Kirschfink, M. e Palm-Beden, K. « Fang, M. « Réber, N.* « Winkler, S. « Berner, R. » Latz, E. »
Gunther, C. » Lee-Kirsch, M.A. Erschienen 2020 in: J ALLERGY CLIN IMMUN

The Status Quo of Rare Diseases Centres for the Development of a Clinical Decision Support System -
A Cross-Sectional Study. Schaaf, J. « Sedlmayr, M.* = Prokosch, H.U. « Ganslandt, T. « Schade-
Brittinger, C. » Von Wagner, M. « Kadioglu, D. « Schubert, K. « Lee-Kirsch, M.A. « Kraemer, B.K. «
Winner, B. « Mueller, T. « Schaefer, J.R. « Wagner, T.O.F.  Bruckner-Tuderman, L. « Tuescher, O.
Boeker, M. « Storf, H. Erschienen 2020 in: Stud Health Technol Inform 271, Seite 176 — 183

Efficient Generation and Correction of Mutations in Human iPS Cells Utilizing mRNAs of CRISPR Base
Editors and Prime Editors. Surtin, D.* e Schneider, A.* e Mircetic, J.* « Neumann, K. e Lansing, F. * »
Paszkowski-Rogacz, M.* « Hanchen, V. e Lee-Kirsch, M.A. e Buchholz, F. * Erschienen 2020 in: Genes
(Basel) 11

Distinct interferon signatures and cytokine patterns define additional systemic autoinflammatory
diseases. De Jesus, A.A. e Hou, Y. « Brooks, S. » Malle, L. « Biancotto, A. « Huang, Y. « Calvo, K.R. »
Marrero, B. « Moir, S. « Oler, A.J. « Deng, Z. « Montealegre Sanchez, G.A. « Ahmed, A. » Allenspach,
E.  Arabshahi, B. « Behrens, E. ® Benseler, S.  Bezrodnik, L. ® Bout-Tabaku, S. « Brescia, A.C. ®
Brown, D. « Burnham, J.M. « Caldirola, M.S. e Carrasco, R. « Chan, A.Y. « Cimaz, R. « Dancey, P. =
Dare, J. « DeGuzman, M. = Dimitriades, V. ® Ferguson, |. « Ferguson, P. « Finn, L. « Gattorno, M.
Grom, A.A. « Hanson, E.P. « Hashkes, P.J. « Hedrich, C.M. = Herzog, R. « Horneff, G. « Jerath, R. =
Kessler, E. ® Kim, H. e Kingsbury, D.J.  Laxer, R.M. » Lee, P.Y.  Lee-Kirsch, M.A.*  Lewandowski, L. ®
Li, S. = Lilleby, V. « Mammadova, V. « Moorthy, L.N.  Nasrullayeva, G. ® O'Neil, K.M. « Onel, K. «
Ozen, S. = Pan, N. = Pillet, P. » Piotto, D.G. » Punaro, M.G. = Reiff, A. « Reinhardt, A. « Rider, L.G. =
Rivas-Chacon, R. ® Ronis, T. « Rosen-Wolff, A.* e Roth, J. « Ruth, N.M. ¢ Rygg, M. e Schmeling, H. =
Schulert, G. » Scott, C. ® Seminario, G. ® Shulman, A. » Sivaraman, V. « Son, M.B. = Stepanovskiy, Y. ®
Stringer, E. » Taber, S. » Terreri, M.T. « Tifft, C. « Torgerson, T. « Tosi, L. ® Van Royen-Kerkhof, A. «
Wampler Muskardin, T. e Canna, S.W. « Goldbach-Mansky, R. Erschienen 2020 in: J CLIN INVEST 130,
Seite 1669 — 1682

Severe bleeding diathesis in siblings with platelet dysfunction due to a novel nonsense RASGRP2
mutation. Korholz, J.* = Lucas, N.* « Boiti, F. * « Althaus, K. « Tiebel, O. « Fang, M. = Berner, R.*
Lee-Kirsch, M.A.* e Knofler, R.* Erschienen 2020 in: THROMB HAEMOSTASIS 4, Seite e413 - e416

NAXD deficiency associated with perinatal autoinflammation, pancytopenia, dermatitis, colitis, and
cystic encephalomalacia. Lucas, N.* « Diickers, G. » Speckmann, C. = Ehl, S.  Uzt, N. « Cheng, B. =
Fang, M. = Niehues, T. » Lee-Kirsch, M.A.* Erschienen 2020 in: Journal of Pediatric Neurology

Aicardi-Goutieres syndrome due to a paternal mosaic IFIH1 mutation. Tiingler, V. *[50%] « Doebler-
Neumann, M. = Salandin, M. « Kaufmann, P. e Wolf, C.* « Lucas, N.* e Harmuth, F. e Reichbauer, J. ®
Krégeloh-Mann, I. « Schille, R. » Lee-Kirsch, M.A.* Erschienen 2019 in: NEUROL-GENET 6, Seite e384

Aicardi-Goutieres Syndrome (AGS1-AGS7). Tlingler, V. * e Kubasch, A.S.* e Lee-Kirsch, M.A.* Korr.
Einrichtung: Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin In: Encyclopedia of Medical



Immunology. https://doi.org/10.1007/978-1-4614-9209-232-1. Onlineausgabe. | 587 | Klinik und
Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin Herausgeber: Mackay, |. ® Rose, N. Verlag: Springer, New
York (2019)

High-dose intravenous methylprednisolone in juvenile non-infectious uveitis: A retrospective
analysis. Schnabel, A. « Unger, E. « Briick, N. « Berner, R. « Range, U.* « Holl-Wieden, A. « Morbach,
H. » Leszczynska, A. » Bau, V.  Hedrich, C.M. Erschienen 2020 in: CLIN IMMUNOL 211, Seite 108327

Hospital admission in children and adolescents with COVID-19. Armann, J.P. * e Diffloth, N. « Simon,
A. » Doenhardt, M.* « Hufnagel, M. » Trotter, A. « Schneider, D. « Hiibner, J. « Berner, R.* Erschienen
2020 in: DTSCH ARZTEBL INT 117, Seite 373 - 374

Social inequalities in the participation and activity of children and adolescents with leukemia, brain
tumors, and sarcomas (SUPATEEN): a protocol for a multicenter longitudinal prospective
observational study. Roick, J. ® Berner, R.*  Bernig, T. « Erdlenbruch, B. « Escherich, G. « Faber, J. ®
Klein, C. « Bochennek, K. « Kratz, C. « Kiihr, J. ® Léangler, A. » Lode, H.N. « Metzler, M. = Miiller, H. =
Reinhardt, D. « Sauerbrey, A. « Schepper, F. « Scheurlen, W. « Schneider, D. « Schwabe, G.C. »
Richter, M. Erschienen 2020 in: BMC PEDIATR 20, Seite 48

High-dose intravenous methylprednisolone in juvenile non-infectious uveitis: A retrospective
analysis. Schnabel, A.* « Unger, E.* « Briick, N.* « Berner, R.* « Range, U. « Holl-Wieden, A. =
Morbach, H. = Leszczynska, A. « Bau, V. « Hedrich, C.M.* Erschienen 2020 in: CLIN IMMUNOL 211,
Seite 108327

COVID-19 in hospitalized children and adolescents. Streng, A. « Hartmann, K. « Armann, J.* « Berner,
R.* e Liese, J.G. Erschienen 2020 in;: MONATSSCHR KINDERH, Seite 1 - 12

Orbital inflammation and colitis in pediatric IgG4-related disease: A case report and review of the
literature. Tille, L.* » Schnabel, A.* = Laass, M.W. * « Hahn, G. « Taut, H.* = Leszczynska, A. = Pablik, J.
« Berner, R.* « Briick, N.* e Hedrich, C.M.* Erschienen 2019 in: Eur J Rheumatol 7, Seite 1 - 7

B-Zentren

Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC) Hammermann

Pancreatitis-associated protein in neonatal screening for cystic fibrosis: Strengths and weaknesses.
Sommerburg, O. « Hammermann, J.* Erschienen 2020 in: Int J Neonatal Screen 6, Seite 28

UniversitatsCentrum fir Immundefizienz (U-CID/OrchiDD) Schiitz

Whole genome sequencing of a sporadic primary immunodeficiency cohort

James E. D. Thaventhiran, Hana Lango Allen, Oliver S. Burren, William Rae, Daniel Greene, Emily
Staples, Zinan Zhang, James H. R. Farmery, llenia Simeoni, Elizabeth Rivers, Jesmeen Maimaris,
Christopher J Penkett, Jonathan Stephens, Sri V.V. Deevi, Alba Sanchis-Juan, Nicholas S Gleadall,
Moira J. Thomas, Ravishankar B. Sargur, Pavels Gordins, Helen E. Baxendale, Matthew Brown, Paul
Tuijnenburg, Austen Worth, Steven Hanson, Rachel Linger, Matthew S. Buckland, Paula J. Rayner-
Matthews, Kimberly C. Gilmour, Crina Samarghitean, Suranjith L. Seneviratne, David M. Sansom,
Andy G. Lynch, Karyn Megy, Eva Ellinghaus, David Ellinghaus, Silje F. Jorgensen, Tom H Karlsen,
Kathleen E. Stirrups, Antony J. Cutler, Dinakantha S. Kumararatne, Anita Chandra, J. David M. Edgar,
Archana Herwadkar, Nichola Cooper, Sofia Grigoriadou, Aarnoud Huissoon, Sarah Goddard, Stephen
Jolles, Catharina Schuetz et al.



Nature 2020 Jul; 583(7814): 90-95. Published online 2020 May 6. doi: 10.1038/s41586-020-2265-1

Interferon signature guiding therapeutic decision making: ruxolitinib as first-line therapy for severe
juvenile dermatomyositis. Heinen A, Schnabel A, Briick N, Smitka M, Wolf.... Schuetz C. Rheumatol
2020;November 17 https://doi.org/10.1093/rheumatology/keaa657

Matched Family Donor Lymphocyte Infusions as First Cellular Therapy for Patients with Severe
Primary T Cell Deficiencies.

Hoenig M, Roesler J, Seidel MG, Albert MH, Hauck F, Maecker-Kolhoff B, Eiz-Vesper B, Kleinschmidt K,
Debatin KM, Jacobsen EM, Furlan |, Suttorp M, Schuetz C, Schulz AS. Biol Blood Marrow Transplant.
2020 Oct 3:51083-8791(20)30630-3. doi: 10.1016/j.bbmt.2020.09.037.

Cutaneous barrier leakage and gut inflammation drive skin diseases in Omenn syndrome. Rosita
Rigoni, Elena Fontana, Kerry Dobbs, Veronica Marrella, Valentina Taverniti, Virginia Maina, Amanda
Facoetti, Giovanna D’Amico, Waleed Al-Herz, Mario Ernesto Cruz-Munoz, Catharina Schuetz et al.

J Allergy Clin Immunol. 2020 Nov; 146(5): 1165-1179.e11. doi: 10.1016/j.jaci.2020.04.005

A distinct CD38+CD45RA+ population of CD4+, CD8+, and double-negative T cells is controlled by FAS.
Maccari ME, Fuchs S, Kury P, Andrieux G, VoIkl S, Bengsch B, Sorenz MR, Heeg M, Rohr J, Jagle S,
Catro CN, GroR M, Warthorst U, Konig C, Fuchs I, Speckmann C, Thalhammer J, Kapp FG, Seidel MG,
Duckers G, Schénberger S, Schiitz C et al. J Exp Med (2021) 218 (2): €20192191

Chronic Granulomatous Disease: A Rare Differential Diagnosis in Recurrent Pulmonary Infections in
Adults].

Kleymann J, Schiitz C, et al. Pneumologie. 2020 Oct;74(10):678-683. doi: 10.1055/a-1175-4122. Epub
2020 Jul 8. PMID: 32643764 German.

Myositis-specific autoantibodies and their associated phenotypes in juvenile dermatomyositis: data
from a German cohort. Horn S, Minden K, Speth F, Schwarz T, Dressler F, Grdsch N, Haas JP, Hinze C,
Horneff G, Hospach A, Kallinich T, Klotsche J, Késtner K, Meisel C. Niewerth M, Oommen PT, Schiitz C
et al. Clin Exp Rheumatology 2020

A case of recurrent herpes simplex 2 encephalitis, VZV reactivations, and dominant partial interferon-
gamma-receptor-1 deficiency supports relevance of IFNgamma for antiviral defense in humans. Julia
Koérholz, Nicole Richter, Jochen Schafer, Catharina Schuetz, Joachim Roesler

Mol Cell Pediatr. 2020 Dec; 7: 14. Published online 2020 Oct 14. doi: 10.1186/s40348-020-00106-4

COVID-19: Behandlungsstrategien der deutschsprachigen Kinderrheuamtologen: Ergebnisse einer
Online-Umfrage.
A. Janda, C. Schuetz et al.

UniversitatsCentrum fir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)

Touma Z, Cervera R, Brinks R, Lorenzoni V, Tani C, Hoyer BF, Costenbader KH, Sebastiani GD, Navarra
SV, Bonfa E, Ramsey-Goldman R, Tedeschi SK, Dorner T, ohnson SR, Aringer M, Mosca M.


https://doi.org/10.1093/rheumatology/keaa657

Associations among classification criteria items within systemic lupus erythematosus. Arthritis Care
Res (Hoboken) 2020; 72: 1820-1826. Impact factor 4,056.

Pfeil A, Baerwald CGO, Sieburg M, Boche K, Kupka TA, Linde T, Heldmann F, Unger L, Oelzner P,
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