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krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ B Zentren) bestehen horizontale Strukturen, um vorhandenes
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1. Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen und seiner Netzwerkpartner

Das UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen (USE) an der Medizinischen Fakultät Carl Gustav Carus der
Technischen Universität Dresden und am Universitätsklinikum Carl Gustav Carus Dresden wurde im Jahr 2014 als
gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultät Carl Gustav Carus der Technischen Universität Dresden (MFD) und
des Universitätsklinikums Carl Gustav Carus Dresden an der Technischen Universität Dresden Anstalt des öffentlichen
Rechts des Freistaates Sachsen (UKD) gegründet.
Gründungsmitglieder sind das Herzzentrum Dresden, das Institut für Klinische Genetik, die Klinik und Poliklinik für
Dermatologie, die Klinik und Poliklinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe, die Klinik und Poliklinik für Kinder- und
Jugendmedizin sowie deren Abteilung Neuropädiatrie, die Klinik und Poliklinik für Kinder- und Jugendpsychiatrie, die
Klinik und Poliklinik für Kinderchirurgie, die Klinik und Poliklinik für Neurologie, die Klinik und Poliklinik für Psychiatrie
und Psychotherapie, die Klinik und Poliklinik für Psychotherapie und Psychosomatik, die Klinik und Poliklinik für
Strahlentherapie und Radioonkologie, die Klinik und Poliklinik für Urologie, die Koordinierungszentrum Klinische
Studien, die Medizinische Klinik und Poliklinik I, die Medizinische Klinik und Poliklinik III, das Orthopädisch-
Unfallchirurgisches Zentrum, sowie  die Abteilung Chirurgische Forschung (seit 01.04.2019 nicht mehr existent) und
der Zentralbereich Qualitäts- und Medizinisches Risikomanagement.
Das USE verfügt über eine Satzung, in der die übergreifenden 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 grundsätzlich allen Kliniken, Zentren, eigenständigen Abteilungen und
Instituten des Universitätsklinikum Dresden möglich, die in die Betreuung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen
aktiv eingebunden sind. Außerordentliche Mitglieder ohne Stimmrecht können Selbsthilfegruppen, Einrichtungen
sowie niedergelassene Ärzte sein, die nicht dem UKD oder der Fakultät angehören. Der Lenkungsausschuss des USE
setzt sich aus dem Medizinischen und Kaufmännischen Vorstand des UKD, sowie der Dekanin der MFD und der
Leiterin des Qualitäts- und Risikomanagements zusammen.
Die Mitgliederversammlung, welche sich aus den Gründungsmitgliedern zusammensetzt, bestätigten im Jahr 2019
mit einfacher Mehrheit den Sprecher (Herr Prof. Dr. med. R. Berner) und wählte drei stellvertretende Sprecher (Frau
Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch, Frau Dr. med. A. Hanßke, Frau Dr. med. N. Di Donato) des USE. Die Stelle der ärztlichen
Lotsin wurde vom 01.01.2021 bis 31.12.2021 von Frau Dr. med. C. Müller besetzt und ab 01.12.2021 durch einen
anteiligen weiteren ärztlichen Lotsen ergänzt (Dr. med. A. Funke). Seit dem 15.05.2014 erfolgt die Koordination des
A-Zentrums durch eine nicht-ärztliche Koordinatorin (Frau Dr. rer. medic. T. Kretschmer; seit dem 15.07.2020
vertreten durch Herrn A. Franke).
Seit der Gründung des USE wurden sieben 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 2021 insgesamt 4.231 Fälle mit Diagnose einer seltenen Erkrankung stationär
behandelt.
Lenkungsausschusssitzungen des USE finden in der Regel 2x jährlich statt.
Die Entwicklung von Konzepten und Vorgehensweisen zur Umsetzung der Aufgaben und Ziele des USE sowie die
Bewertung der Ergebnisse der internen und externen Qualitätssicherung werden im Rahmen dieser Sitzungen
getroffen und tragen maßgeblich zu einer Weiterentwicklung/Verbesserung des Zentrums für seltene Erkrankungen
und seiner besonderen Aufgaben bei.
Mitgliederversammlungen finden mindestens einmal jährlich statt und haben die Festlegung von Schwerpunkten, die
Festlegung der grundsätzlichen Aufgaben und Ziele des USE, die Entgegennahme und Diskussion des
Tätigkeitsberichts 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 Berichtsjahr 2021 konnten im Hinblick auf die Weiterentwicklung/Verbesserung des USE und seiner besonderen
Aufgabenwahrnehmung weitere Fortschritte erzielt werden. Infolge der Pandemie konnten einige Veranstaltungen
allerdings nicht wie geplant stattfinden.
Die Expertise der Mitglieder und integrierten Fachzentren des USE kamen besonders in den insgesamt 14
interdisziplinären Fallkonferenzen zum Tragen, in welchen durchschnittlich 3 Fälle von 11 Fachbereichsvertretern
besprochen wurden. Dies entspricht 48 Fällen in 2021. Über die Typ B Zentren finden zahlreiche weitere
interdisziplinäre Plattformen zur Fallbesprechung statt.
Zudem wurde ein wissenschaftlich-fachliches Netzwerk mit Fachzentren (Typ B Zentren) der Universitätsklinika
Aachen, Freiburg, Ulm und Würzburg sowie dem Helios Klinikum Krefeld geschlossen und vertraglich
festgeschrieben.
Im Jahr 2021 wurde das Zentrum für Klinische Genommedizin satzungsgemäß als integriertes Fachzentrum dem USE
angegliedert.
Zudem bestand ein wesentliches Anliegen in der Beteiligung des USE an dem Teilprojekt „Collaboration on Rare
Diseases, CORD“ der „Medizin Informatik-Initiative“, in welcher mehrere Use-Case zu seltenen Erkrankungen, u.a.
einer mit Federführung des USE, implementiert wurde. Ein weiterer Schwerpunkt im Berichtszeitraum lag auf der
Öffentlichkeitsarbeit, insbesondere der Planung und Umsetzung einer betroffenenzentrierten und
selbsthilfegruppenunterstützten bundesweiten Ausstellung zum Tag der Seltenen Erkrankungen 2022, welche
bundesweit ein großes Medienecho finden sollte.
Bereits 2017 konnte im Krankenhausinformationssystem des UKD ein eigens entwickeltes Formular in Betrieb
genommen werden, welches neben Angaben zum aktuellen ICD-GM auch die europaweit gültige Nomenklatur für
Seltene Erkrankungen, die Orpha-Kennnummer, abfragte und im stationären Bereich verpflichtend ausgefüllt
werden musste. Die validen und nahezu lückenlosen Ergebnisse konnten jedes Jahr für das gesamte Klinikum
ausgewertet werden, was ein Novum in Deutschland darstellt. Das Formular und erste Ergebnisse wurden 2021 „Im
Gesundheitswesen“ veröffentlicht. (Kretschmer, Tanita, Adrian Danker, Olaf Müller, Angela Rösen-Wolff,
Min Ae Lee-Kirsch, Reinhard Berner Wie häufig ist selten wirklich? Eine Erhebung zur Häufigkeit Seltener
Erkrankungen an einem Universitätsklinikum Online erstmals publiziert April 2021 in „Das Gesundheitswesen“)

3. Anzahl/Beschreibung der durchgeführten Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen für ärztliche Kolleginnen und Kollegen, Medizinstudierende und Betroffene
werden in Zusammenarbeit mit den integrierten Fachzentren ausgerichtet. Insbesondere das „Große Boardmeeting“,
welches zweimonatlich stattfindet, ist seitens der Sächsischen Landesärztekammer mit Fortbildungspunkten als
Fortbildungsveranstaltung anerkannt, fand pandemiebedingt im Berichtsjahr jedoch nicht 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 im Jahr 2021) und die DSAI Tagung zum Thema „Lücken in der Abwehr:
Der Immundefekt zwischen den Fachdisziplinen“ (s. Anlage 3), welche durch das USE ausgerichtet wurden. Das USE
beteiligt sich zudem aktiv in der Lehre und hat das Thema Seltene Erkrankungen in den Vorlesungskanon Pädiatrie
im Studiengang Humanmedizin der TU Dresden aufgenommen.
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4. Darstellung der Maßnahmen zum strukturieren Austausch über Therapieempfehlungen und
Behandlungserfolge mit anderen Zentren für seltene Erkrankungen

2021 wurde über die Klinik- und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin des UKD als Träger des USE die
Mitgliedschaft im ERN RITA erreicht. Zudem konnte das wissenschaftlich-fachliche Netzwerk mit Fachzentren (Typ B
Zentren) der Universitätsklinika Aachen, Freiburg, Ulm und Würzburg sowie dem Helios Klinikum Krefeld vertraglich
festgeschrieben werden (Subnetzwerk Autoinflammatorische Erkrankungen). Im Rahmen dieses Netzwerks wird das
USE als Typ A Zentrum vertraglich festgelegte Koordinationsaufgaben übernehmen.

5. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen gegenüber 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
„Translate NAMSE“ belegt werden (Aufklärungsquote im Rahmen des Projektes 2020: 36%). Durch die Aufnahme des
Zentrums für Klinische Genommedizin als Typ B Zentrum des USE intensivierte sich die Zusammenarbeit in diesem
Gebiet und wird durch die Vorbereitung eines Selektivvertrags weiter vorangebracht.

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

Über das Typ A Zentrum konnte die Beteiligung der Fachkollegen an der Erstellung von Leitlinien,
Behandlungsempfehlungen/Therapiestandards organisiert und koordiniert werden.

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

Das USE wirkt über 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 Durchführung von
und Beteiligung an klinischen Studien für die spezifischen Erkrankungen des Zentrums liegt am Standort des
Uniklinikums Dresden digital vor (Studienplanung und Vorbereitung; Durchführung von klinischen Studien,
Datenmanagement/Dokumentation, Projektmanagement).

8. Nennung der wissenschaftlichen Publikationen des Zentrums für 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.

9. Zugangswege und Voraussetzungen zur Kontaktaufnahme mit dem Zentrum für Seltene Erkrankungen

Das Typ A Zentrum dient als erste Anlaufstelle für Patienten mit Seltenen Erkrankungen sowie für 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) möglich. Alle für Patienten und Ärzte relevanten
Informationen und benötigten 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 Überblick über die Ansprechpartner des
USE.  Jedes Typ B Zentrum ist entsprechend verlinkt und gibt auf der angegebenen Homepage einen Überblick über
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seine Behandlungsschwerpunkte und Kontaktdaten sowie Sprechzeiten. Die Patientenanfragebögen sowie ärztlichen
Anfragebögen und Patienteninformationen für Patienten mit und ohne Diagnose, die zu einer Vorstellung am USE
notwendig sind, finden sich frei zugänglich als PDF zum Download. Dabei wird eine Version für Kinder und eine für
Erwachsene unterschieden. In einem verständlichen Fließtext ist das genaue Vorgehen zur Vorstellung in unserem
Zentrum für Seltene Erkrankungen ausführlich erläutert.  Es erfolgt ausschließlich die Bearbeitung vollständiger
Anfragen (Anfragebogen für Patienten, Anfragebogen für behandelnde Ärzte, vollständige ärztliche Unterlagen,
Überweisungsschein). Auf der Homepage findet sich zudem ein Reiter mit Informationen über Selbsthilfegruppen,
weitere Zentren für Seltene Erkrankungen deutschlandweit) und Darstellung der Schwerpunkte des USE.  Die
Außendarstellung des USE erfolgt zudem über den Versorgungsatlas für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (se-
Atlas) und international über Orphanet. Aktuelle Termine, die die Außendarstellung des Zentrums und den
wissenschaftlichen Austausch betreffen sind ebenfalls auf der Internetseite zu finden.

10. Kernprozesse des Zentrums für Seltene Erkrankungen

Die Kernprozesse des USE umfassen die Organisation des Erstkontaktes, Fallführung 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 fachübergreifender Standard Operating Procedures (SOP) ist krankheitsbezogen
gelungen und für die relevanten Kernprozesse des USE im Berichtszeitraum begonnen worden.

11. Qualitätsziele

Für die folgenden Jahre sind nachfolgende Qualitätsziele zur kontinuierlichen Entwicklung des USE angestrebt:

- Ausbau der des Diagnostikangebotes im Rahmen eines Selektivvertrages
- Anknüpfung an die Fortbildungsreihe „Großes Board Meeting“
- Erhöhung der Aufmerksamkeit für das Thema Seltene Erkrankungen
- Bessere Dokumentation von Abläufen und Zertifizierung des USE sobald möglich
- Aufnahme weiterer Typ B Zentren

Anlagen:

- Satzung
- Organigramm
- Flyer DSAI 2021
- Forschungsstudien 2021
- Publikationslisten 2021

https://sv-qrm-01.med.tu-dresden.de:23000/BPM/KIK?object=77ede8a5-4750-4741-9e60-20247b24da59
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Organigramm 
 

Mitgeltende Unterlage Managementhandbuch 

  

Organigramm für das Zentrum für seltene Erkrankungen am UKD 
 

Lenkungsausschuss
Medizinischer Vorstand UKD (Prof. Dr. med. D.M. Albrecht)

Kaufmännischer Vorstand UKD (F. Ohi)
Dekanin der MFD (Prof. Dr. med. E. Troost)

Leiter des QM (PD Dr. med. habil. M. Eberlein-Gonska

Sprecher:
Prof. Dr. med. R. Berner Koordinationsstelle

Dr. rer. Medic. T. Kretschmer
Anton Franke

B-Zentren
Universitäts MukoviszidoseCentrum (UMC)

UniversitätsCentrum für Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)
UniversitätsCentrum für Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)

Universitäts AllergieCentrum (UAC)
Universitäts NeuromuskuläresCentrum (UNMC)

Universitäts GefäßCentrum (UGC)
UniversitätsCentrum für Gesundes Altern (UCGA)

Zentrum für Klinische Genommedizin

Mitgliederversammlung

Ordentliche Mitglieder
-Kliniken
-Eigenständige Ab- 
 teilungen
-Zentren
-Institute
-Forschungsverbünde
(Jeweils des UKD oder  
MFD)

Außerordentliche 
Mitglieder

-Selbsthilfegruppen
-Niedergelassene  
  Ärzte
-Einrichtungen 
 ausserhalb UKD/MFD

Clustersprecher
Immunologie-Autoinflammation-Autoimmunität-Infektion ( Prof. Dr. med. C. Schütz)

Neurologie/Psychatrie (Dr. med. U. Reuner, Dr. med. Schäfer)
Endokrinologie (Prof. Dr. med. L. Hofbauer, Dr. med. E. Tsourdi)

Hämatologie/Onkologie (Dr. med. M. Middeke)

  

     wählt

UniversitätsCentrum für seltene Erkrankungen

Stellvertretende Sprecher: 
Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch 

Dr. med. N. Di Donato
Dr. med. A. M. Hanßke







Forschungsstudien 2021

A Zentrum

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

Exemplarische Umsetzung von im nationalen Aktionsplan konsentierten Maßnahmen zur
Verbesserung der Verbesserung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen Prof. Dr.
med. Reinhard Berner Förderer: BMG/DLR/Charité (01NVF16024)

HPAT - The Helmsley Charitable Trust Prevention Alliance for Type 1 Diabetes - Anteil KIK Prof. Dr.
med. Reinhard Berner Förderer: Helmh. Zentr. München/Helmsley

The Global Platform for Prevention of Autoimmune Diabetes (GPPAD)-03 study Prof. Dr. med.
Reinhard Berner Förderer: Helmh. Zentr. München/Helmsley

CHANGE 2 - Converting habits of antibiotic prescribing for respiratory tract infections in German
primary care - the cluster-randomized controlled CHANGE-2 trial
Bereich: Forschung Kooperationspartner:
Institut für Allgemeinmedizin, Universitätsmedizin Rostock; Division of Infectious Diseases, Dept. of
Medicine, Albert-Ludwigs-Universität Freiburg

Freder1k and POInT - Global Platform on the Prevention of Type1-Diabetes (GPPAD)
Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Institut für Diabetesforschung, Helmholtz Zentrum München, Center for
Regenerative Therapies Dresden

PAED IC - Antibiotic Stewardship in der Pädiatrie
Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Division of Pediatric Infectious Diseases, von Haunersches Kinderspital, Ludwig-
Maximilians-Universität München; Klinik für Pädiatrische Onkologie und Hämatologie,
Universitätsklinikum des Saarlandes, Homburg; Centre for Pediatrics and Adolescent Medicine,
University Medical Centre Freiburg

Research on streptococci
Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Alere Technologies GmbH, Jena; Centre for Pediatrics and Adolescent
Medicine, University Medical Centre Freiburg, Dept. for Epidemiology, Helmholtz Centre for Infection
Research, Braunschweig; Institute of Medical Microbiology, Virology and Hygiene, University Medical
Centre Rostock; Institute of Medical Microbiology and Hygiene, University of Ulm

RT-DC Deformability of blood cells during infection and inflammation
Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Biotechnolgy Center (Dresden)

SFB TRR 237/1 Nukleinsäure-Immunität:TP B21: Phänotypische und genetische Analyse der Typ 1-
Interferonopathien: Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch Förderer: DFG (SFB TRR 237/ Uni Bonn)



Etablierung eines Modells für das Aicardi-Goutieres-Syndrom mittels humaner reprogrammierter
Neurone Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch Förderer: ELA Deutschland e. V.

B Zentrum

Universitäts MukoviszidoseCentrum (UMC)

keine

UniversitätsCentrum für Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)

Etablierung einer routinemäßig durchführbaren Methode zur Messung von ASC-Aggregaten als

robustem Biomarker für autoinflammatorische Erkrankungen Prof. Dr. med. Catharina Schütz

Förderer: Novartis

A Study to Investigate the Interaction of Bone and Hematopoiesis in the Elderly (THE BOHEME STUDY)

Bereich: Forschung

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

Catharina Schütz Förderer: SAB

ERAPERMED2020-073: TIPS-Tailored Immunotherapy for Paediatric SIRS (severe inflammatory
response syndrome) Prof. Dr. med. C. Schütz

UniversitätsCentrum für Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)

3TR (Taxonomy,Treatment,Targets and Remission) Prof. Dr. med. Martin Aringer Förderer: EU (H2020)

Impact of concomitant Methotrexate on efficacy, safety and adhernence of Ustekinumab-treatment

in patients with active Psoriatic Arthritis Prof. Dr. med. Martin Aringer Förderer: Fraunhofer Gesellsch.

z. Förd

Universitäts AllergieCentrum (UAC)

Asthma und Allergien vom Grundschulalter bis ins Arbeitsleben - Analysen beruflicher Expositionen

und transgenerationaler Effekte über drei Generationen Prof. Dr. med. Christian Vogelberg Förderer:

DFG (VO 839/2-1)



Kinderbeobachtungsstudie pedCAPNETZ Prof. Dr. med. Christian Vogelberg Förderer: CAPNETZ

Stiftung

A RANDOMISED, DOUBLE-BLIND, PLACEBO-CONTROLLED, CROSS-OVER TRIAL TO EVALUATE EFFICACY

AND SAFETY OF TIOTROPIUM INHALATION SOLUTION (5 UG) DELIVERED VIA RESPIMAT INHALER ONCE

DAILY OVER 24 WEEKS IN CHILDREN (6-12 YEARS OLD) WITH BRONCHOPULMONARY DYSPLASIA. Prof.

Dr. med. Christian Vogelberg Förderer: Boehringer Ingelheim Pharma

Universitäts NeuromuskuläresCentrum (UNMC)

Keine

Universitäts GefäßCentrum (UGC)

Keine

UniversitätsCentrum für Gesundes Altern (UCGA)

Pathophysiological impact of erythropoietin on bone density and strength

FGF23 als Bindeglied in der Osteohämatologie
SPP µBone TP Z: Zentrale Verwaltung, wissenschaftlicher Austausch und klinische Translation

SPP µBone TP 10: Charakterisierung des Einflusses von osteotropen Tumoren auf das
osteozytäre Netzwerk und die durch Osteozyten-vermittelte Regulation des Knochenumsatzes

SPP µBone TP 23: Untersuchung der pleiotropen Effekte von Dickkopf-1 in der osteotropen
Metastasierung ("homing") und Kolonisierung von Brustkrebszellen im Knochen

SPP µBone TP 23: Untersuchung der pleiotropen Effekte von Dickkopf-1 in der osteotropen
Metastasierung ("homing") und Kolonisierung von Brustkrebszellen im Knochen
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