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Das ZSE Tubingen stellt sich vor




WILLKOMMEN BEIM ZSE TUBINGEN

Dr. Holm GraeB3ner und
Prof. Dr. med. Olaf RieB3 (v.l.n.r.)

Schon, dass Sie sich fir uns
interessieren

Das Behandlungs- und Forschungszentrum fur seltene Erkrankungen Tubingen wurde
im Januar 2010 von Tubinger Arzten und Wissenschaftlern als erstes deutsches Zentrum
seiner Art gegrindet. Mit der Ausrichtung auf die ,Waisenkinder der Medizin” méch-
ten wir dazu beitragen, die Lebensqualitat fir Menschen mit seltenen Erkrankungen
zu verbessern. Schnelle Diagnose der Erkrankung, fachertbergreifende Behandlung
in Spezialzentren und in zunehmendem Umfang Therapie sind die Kernelemente der
Patientenversorgung, die wir in den ersten Jahren etablieren konnten und mit denen
wir in Deutschland oftmals Neuland betreten haben. Mit der Verleihung des Preises
365 Orte im Land der Ideen” 2011, wurde unser innovatives Konzept von der Stand-
ortinitiative Deutschland gewdrdigt.

Stolz sind wir auf den groBBen Erfolg der ersten deutschen arztlichen Fortbildungs-
akademie fiir Seltene Erkrankungen (FAKSE), die wir 2011 gegriindet haben und die
bis heute 21 sehr gut besuchte spezialisierte Fortbildungsveranstaltungen durchge-
fuhrt hat. Dieser Erfolg begriindete eine inzwischen enge Kooperation mit der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE).

Seit Mai 2018 finden die ,Seltenen” nun auch einen Platz in der medizinischen Aus- und
Weiterbildung: Mit dem ,,EDU-SE” Programm etabliert das ZSE Tubingen ein bundes-
weit einzigartiges Ausbildungsprogramm fur Studierende der Medizin sowie Assistenz-
arzte und vermittelt praktisch, fallbezogen und fachertibergreifend Wissen zu seltenen
Erkrankungen. Das ZSE Tubingen hat fur die Griindung von weiteren Zentren fur Seltene
Erkrankungen u.a. in Bonn, Hannover und Heidelberg als Vorbild gedient, so dass ein
deutsches ZSE Netzwerk gebildet werden konnte. Im Nationalen Aktionsbiindnis fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE), das 2013 in einen nationalen Aktions-
plan gemindet hat, war das ZSE Tubingen aktiv und in tragender Rolle beteiligt. Wichtige
Teile des Nationalen Aktionsplanes werden seit 2017 im Versorgungsforschungsprojekt
Translate-NAMSE pilotiert. Das ZSE Tubingen gehoért zu den 9 ZSEs, die zum Projekt-
konsortium gehoren.

FUr den Uberwiegenden Teil der seltenen Erkrankungen gibt es keine Heilung, aber
durchaus begleitende Therapieoptionen. Die Erforschung der Erkrankungen gehort inte-
gral zu den Aktivitdten des Zentrums. Das besondere Ziel ist es, neue Ansatzpunkte far
die Entwicklung von Medikamenten zu identifizieren. Die groBe Herausforderung fir
uns ist es, kiinftig Menschen mit seltenen Erkrankungen heilen zu kénnen. Hierzu beno-
tigen wir zahlreiche klinische Studien, in denen neue Medikamente angewandt werden.
Wir wollen uns daher im ZSE Tubingen verstarkt der praklinischen und klinischen Thera-
pieforschung fur seltene Erkrankungen widmen. Ein wichtiger Baustein konnte von uns
mit Grindung des bundesweit ersten Therapieforschungs-Zentrums fiir seltene Erkran-
kungen im April 2013 gelegt werden, welches sich seit dem als Koordinationszentrum
far klinische Studien zu seltenen Erkrankungen etabliert hat.
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FORSCHUNG & BEHANDLUNG FUR DIE ,SELTENEN"

Wir kimmern uns um Patienten
mit seltenen Erkrankungen

Was heiBt ,selten”?

Seltene Erkrankungen sind Erkrankungen, an denen jeweils nur wenige Patienten
(weniger als 5 von 10.000 Personen) erkrankt sind. Bedingt durch die hohe Anzahl der
seltenen Erkrankungen (etwa 8.000) summiert sich die Anzahl der Patienten allein in
Deutschland zu einer Zahl von Uber drei Millionen Menschen. Die ,haufigste” seltene
Erkrankung ist Mukoviszidose.

Besonderheit

Seltene Erkrankungen sind in der Regel langwierige chronische Erkrankungen, die im
Kindesalter beginnen. Mehr als 80 % der seltenen Erkrankungen werden genetisch
verursacht. Seltene Erkrankungen sind daher in der GUberwiegenden Mehrzahl komplexe
Erkrankungen, bei denen mehrere Organsysteme betroffen sind. Zu einer guten Ver-
sorgung der Patienten sind aus diesem Grund facher- und professionentbergreifende
Teams notwendig.

Problematik der Versorgung

Arztliche und nichtarztliche Expertise fir seltene Erkrankungen sind sehr selten. Nieder-
gelassene und Klinikérzte sehen in ihrem Berufsleben oftmals keinen oder nur sehr
wenige Patienten mit einer bestimmten seltenen Erkrankung. Die Folge ist, dass Patien-
ten im Durchschnitt mehrere Jahre von Arzt zu Arzt irren, bis die richtige Diagnose
gestellt wird. Fir mehr als 95 % der seltenen Erkrankungen gibt es keine Therapie.

Aktivitaten des ZSE Tiibingen
Wir kimmern uns um Patienten mit seltenen Erkrankungen durch:

e eine spezialisierte klinische und genetische Diagnostik
e die fachertbergreifende arztliche und nichtérztliche Versorgung
¢ die Therapieforschung und die klinische Testung von neuen Therapieansatzen
e die Wissensvermittlung an behandelnde Arzte und die Information
der Offentlichkeit Gber die Besonderheit der seltenen Erkrankungen

Die erforderliche Bundelung der Expertise fur bestimmte seltene Erkrankungen ist in
der Regel nur an Universitatskliniken moglich. Insbesondere fur die Forschung aber
auch fur die Weiterleitung von Patienten zu den entsprechenden Experten ist eine Ver-
netzung mit anderen Universitatskliniken in Deutschland und Europa ein Muss.

Spezialisierte Diagnostik und facher-
ubergreifende Versorgung fur neue Therapien
fur die Waisenkinder der Medizin



DAS ZSE TUBINGEN IM UBERBLICK

Das ZSE: leistungsfahig
in Forschung und Behandlung

Die Behandlung der Patienten und die Forschung erfolgt derzeit in 14 fachertber-
greifend arbeitenden Spezialzentren. Das Wissen aus den Spezialzentren nutzen wir
in unserem Therapieforschungs-Zentrum, um wirkungsvolle Behandlungsformen
fur seltene Erkrankungen zu finden.

Gemeinsame Aktivitaten und Geschaftsstelle
Patientenportal Sozialberatung Patientenregister Offentlichkeitsarbeit
Patientenlotse Koordination Biobank FAKSE
NAMSE Fundraising EDU-SE

Therapie-

forschungs- 14 Spezialzentren

zentrum

Deutschlandweit Zentrum fur Zentrum fur Zentrum fur

erstes Therapie- Seltene neurologische Seltene kongenitale Seltene genitale

E h ¢ Erkrankungen und Entwick- Infektions-Erkrankungen Fehlbildungen der Frau

orschungszentrum lungsstdrungen (ZSNE) (Z5KI) (ZSGF)

fur seltene

Erkrankungen, Zentrum fur Zentrum fur Chronisches Mukoviszidose-Zentrum

gegriindet Moyamoya und assoziierte Darmversagen und intestinale ~ Tubingen-Stuttgart

im April 2013. Angiopathien (ZMA) Rehabilitation (ZCDIR) (CCFQ)
Zentrum fur Zentrum fur Autoinflammation
Seltene Hauterkrankungen Seltene Augenkrankungen Reference Center Tubingen
(ZSH) (ZSA) (ArcT)
Zentrum far Zentrum fur Zentrum far
Seltene Leberkrankungen Neurofibromatosen Seltene Hoérerkrankungen
(ZSL) (ZNF) (ZSHor)
Zentrum fur Zentrum fur
Lippen-Kiefer-Gaumenspalten und Seltene padiatrische Tumoren, hamatologische
kraniofaziale Fehlbildungen (ZLKGKF) und immunologische Erkrankungen (ZSPT)

Kennzahlen & Daten

Patienten Fortbildung

e Mehr als 4.200 Patienten pro Jahr e 21 Fortbildungsveranstaltungen der FAKSE seit 2011

e Mehr als 1.500 Neudiagnosen pro Jahr o Uber 1.100 fortgebildete Arzte in der FAKSE seit Griindung

Team Forschung

e 14 Spezialzentren e Als einziges ZSE beteiligt

e Mehr als 30 eingebundene Kliniken, Institute, an beiden ZSE Versorgungsforschungsprojekten
Abteilungen und Zentren des Uniklinikums Tibingen ZSE-DUO und TRANSLATE-NAMSE




THERAPIEFORSCHUNG ZUR HEILUNG SELTENER KRANKHEITEN

Wir wollen Patienten
Hoffnung geben

Therapien fur seltene Erkrankungen zu entwickeln ist dringend erforderlich. Nur far
sehr, sehr wenige der seltenen Erkrankungen gibt es einen therapeutischen Ansatz.
Unter den gegenwadrtigen Bedingungen in den Krankenh&usern ist eine Testung neuer
Therapien aber fast unmaoglich. Oftmals haben Wissenschaftler auf Grund ihrer For-
schungsergebnisse eine gute Idee, was bei bestimmten seltenen Erkrankungen helfen
kénnte. Entsprechende therapeutische Studien finden aber aus Zeit- und Ressourcen-
grunden neben dem klinischen Alltagsbetrieb in der Regel keinen Platz.

Das wollen wir dndern!
Mit der Griindung des deutschlandweit ersten Therapieforschungs-Zentrums fiir

seltene Erkrankungen im April 2013 konnte der Grundstein gelegt werden. Die Grin-
Dr. Christine Jagle,
Studienkoordinatorin des
ehepaar Ensinger und Herrn Prof. Dr. med. Olaf RieB feierlich unterzeichnet. Therapieforschungs-Zentrums

dungsurkunde wurde am 27. April 2013 von Frau Eva Luise Kéhler, dem Unternehmer-

Dank engagierter Forschung haben Arzte und Wissenschaftler des ZSE Tubingen fur
einige seltene Erkrankungen neue Ansatze fur Therapien gefunden. Aktuell konnten
aus ZSE-Mitteln sechs Studien zur Therapieforschung bei einer seltenen Erkrankung

gestartet werden.

Fur die Durchfihrung von weiteren
Studien und die nachhaltige Finan-

zierung unserer Arbeit sind wir auf
externe Unterstitzung angewiesen.

Weitere Projekte des ZSE Tubingen,
fur die wir Unterstitzung suchen,
stellen wir auf den Internetseiten
unseres Fordervereins vor unter:
www.zse-tuebingen.de

Drei der zur Zeit laufenden Studien sind:

e Sicherheit und Vertraglichkeit der Anwendung von Mesenchymalen Stammzellen
zur immunmodulatorischen Therapie bei padiatrischer Lebertransplantation durch
Lebendspende

¢ Slowing down disease progression in premanifest SCA: a piloting interventional
exergame trial (SlowSCA)

e Einfluss der Metforminbehandlung bei Kindern und jungen Erwachsenen mit Bardet-
Biedl-Syndrom auf die Sehleistung - Pilotstudie ohne Kontrollgruppe



FAKSE — FORTBILDUNGSAKADEMIE FUR SELTENE ERKRANKUNGEN

FAKSE 7°\

Fortbildungsakademie fiir seltene Erkrankungen

Seltene Erkrankungen besser erkennen

Ein Patient mit einer seltenen Erkrankung muss durchschnittlich eine Arzte-Odyssee von
bis zu sieben Jahren Uberstehen, bevor eine passende Diagnose flir seine Symptome
gestellt werden kann. Haufig werden die Beschwerden dieser Patienten auch als psy-
chische Symptome falsch verstanden. Wahrenddessen vergeht wertvolle und teilweise
Uberlebensnotwendige Zeit, da viele dieser Erkrankungen lebensbedrohlich sind oder
zur Invaliditat fahren.

Mit der Er6ffnung der deutschlandweit ersten und bisher einzigen Fortbildungsakade-
mie fur seltene Erkrankungen (FAKSE) wollen wir helfen, dieses Problem zu |8sen. Die
FAKSE hat es sich zur Aufgabe gemacht, niedergelassene Fach- und Klinikumsarzte auf
dem Gebiet der seltenen Erkrankungen fortzubilden und fur diese Krankheiten zu sen-
sibilisieren.

Wissen zu den Seltenen in der
bundesweit einzigen Fortbildungsakademie Die FAKSE bietet:
fur seltene Erkrankungen

¢ Informationen aus erster Hand
von interdisziplindren Experten

¢ Fokus auf spezielle seltene Erkrankungsgruppen
in jedem Fortbildungskurs

¢ Video-basierte Vortrage
auf hohem Standard

e Prasentation von besonderen Red-Flags
(Symptome, die auf eine seltene Erkrankung hindeuten kénnten)

¢ ,Meet the Expert”-Runden,
um unklare Falle zu diskutieren

e Strukturelle und methodische Zusammenarbeit
mit Patientenorganisationen



AUSBILDUNG IM ZSE

EDU-SE -
so wachst das Wissen zu den Seltenen

Dank einer Spende von EUR 150.000,— kann das Zentrum fur Seltene Erkrankungen
Tubingen den nachsten groBen Schritt in seiner Entwicklung tun. Das ZSE wird ein
Ausbildungsprogramm fur Medizinstudenten und junge Assistenten im Bereich der
seltenen Erkrankungen aufbauen. Vorrangiges Ziel ist die Vermittlung von prak-
tischem, erkrankungsbezogenem und fachertbergreifendem Wissen zu seltenen
Erkrankungen in der Aus- und Weiterbildungszeit.

Den Start machen seltene neurologische und neuropéadiatrische Erkrankungen zum
Wintersemester 2018/19. Mit einem interaktiven Seminar, Lehre direkt am Kranken-
bett — dem sogenannten ,Bedside-Teaching” —, Hospitationen innerhalb der Spezial-
bereiche des ZSE sowie einem Wahlpflichtbereich im ,,Dr. House”-Stil um das Erkennen
seltener Erkrankungen zu schulen, Gbernimmt das ZSE Tubingen wieder bundesweit
die Vorreiterrolle. Weitere Fachbereiche werden folgen.

Netzwerke fiir die Seltenen

Die Vernetzung der Akteure, die fur Patienten mit seltenen Erkrankungen tatig sind,
ist aufgrund der Seltenheit der entsprechenden Expertise unabdinglich. Daher enga-
giert sich das Zentrum fur Seltene Erkrankungen Tubingen in zahlreichen Netzwerken,
die das Land Baden-Wiurttemberg, Deutschland bzw. Europa umgreifen.

Drei wichtige Initiativen sind:

¢ Nationales Transitions-Projekt
fur junge Patienten mit seltenen Darmerkrankungen
und chronischem Darmversagen

¢ Versorgungsatlas
fir Menschen mit seltenen Erkrankungen

e Deutsche Akademie
fur Seltene Neurologische Erkrankungen

Prof. Dr. Ludger Schdls,
Koordinator EDU-SE

Versorgungseinrichtungen und
Selbsthilfegruppen im Uberblick:
www.se-atlas.de



EUROPAISCHE NETZWERKE - FORSCHUNG

Losen der diagnostisch
ungeldsten seltenen Erkrankungen

Solve-RD ist ein groBes Forschungsprojekt, das vom Universitatsklinikum Tubingen
(Prof. Dr. med. Olaf RieB und Dr. Holm GraeBner, Institut fir Medizinische Genetik
und Angewandte Genomik) koordiniert und mit 15 Mio. Euro fur funf Jahre von der
EU geférdert wird. In Zusammenarbeit mit vier europaischen Referenznetzwerken
far seltene Erkrankungen (ERN) soll die Diagnose seltener Erkrankungen verbessert
werden. Mehr Informationen unter www.solve-rd.eu.

Solve-RD beabsichtigt die Diagnostik von Patienten und Familien mit seltenen Erkran-
kungen signifikant zu verbessern. Aufgrund der Seltenheit der einzelnen Erkrankungen
ist eine schnelle und richtige Diagnose nach wie vor ein riesiges Problem. Die Haupt-
grinde sind ein Mangel an Experten und ein Mangel an Wissen.

Wahrend die ERNs die Experten europaweit vernetzen und sichtbar machen, ist es das
Ziel von Solve-RD, das diagnostische Wissen zu seltenen Erkrankungen auf eine neue
Ebene zu heben. Mit Hilfe der neuesten diagnostischen Methoden und Technologien
sowie der Expertise der ERNs sollen so viele Patienten und Familien ohne Diagnose ge-
16st werden wie méglich.

Die Dimension des Problems, das Solve-RD adressiert, wird mit folgenden Zahlen deut-
lich: seltene Erkrankungen sind als Summe haufig und betreffen europaweit ca. 25 Mio.
Menschen. Far rund die Halfte der Patienten mit einer seltenen Erkrankung wurde die
molekulare Ursache bisher noch nicht gefunden.

In Tibingen wird mit
Sequenziergeraten der neuesten
Generation gearbeitet.




EUROPAISCHE NETZWERKE - VERSORGUNG

%
o, 23\ European

..'. .+ Reference

0o0' Networks

Europaische Versorgungsnetze
zum Wohl der Patienten

An funf von der Europaischen Kommission bewilligten Europaischen Referenznetz-
werken (ERN) zu seltenen und komplexen Erkrankungen sind Arztinnen und Arzte
des ZSE Tubingen beteiligt. Das Netzwerk flr seltene neurologische Erkrankungen
(ERN-RND) wird von Dr. Holm GraeBner koordiniert: www.ern-rnd.eu

Insgesamt hat die Europadische Kommission 24 solcher Netzwerke eingerichtet, die
das Ziel haben, die Qualitat der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit selte-

nen Erkrankungen in Europa zu verbessern.

In den 24 ERN arbeiten in Europa Uber 900 hoch spezialisierte Gesundheitseinrich-

tungen aus 26 Landern zusammen. Die Biindelung des besten Fachwissens der EU

Dr. Holm GraeBner,
Koordinator ERN-RND

soll jahrlich Tausenden von Patienten zugutekommen, deren Erkrankungen eine
besondere Kombination hochspezialisierter Gesundheitsleistungen in Fachgebieten
erfordern, in denen Expertenwissen wenig verbreitet ist.

Das Tubinger Zentrum fur Seltene Erkrankungen ist mit seinem Know-how an funf
Netzwerken beteiligt:

e ERN EYE
bei seltenen Augenerkrankungen
e ERN ITHACA
bei angeborenen Fehlbildungen und seltenen intellektuellen Entwicklungsstérungen
e ERN RARE-LIVER
bei seltenen hepatologischen Erkrankungen
e ERN-RND
bei seltenen neurologischen Erkrankungen
e ERN PaedCan
bei Krebs im Kindesalter

Die Fachzentren wurden — wie die Netzwerke selbst — in einem aufwandigen Prozess
durch die Europaische Union evaluiert und anerkannt.



VERSORGUNG IN NETZWERKEN

Dr. Jutta Eymann,
Arztelotsin am ZSE Tubingen
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Gemeinsame Wege
zur schnellen Diagnose

NAMSE

1’ TRANSLATE

Translate NAMSE

Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Erkrankung haben oft eine Odyssee
von Arztbesuchen hinter sich, bevor sie und ihre Angehérigen die richtige Diagnose
erhalten.

Um dies zu dndern wurde 2010 das ,,Nationale Aktionsbtndnis fir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen — NAMSE" gegrindet, das unter der Federfihrung des
Bundesministeriums fur Gesundheit einen Nationalen Aktionsplan fir Menschen mit
seltenen Erkrankungen erarbeitet hat.

Das Projekt TRANSLATE-NAMSE fokussiert sich auf die Umsetzung dieser vereinbarten
diagnostischen MaBnahmen. Insbesondere Patienten mit unklarer und/oder ungesich-
erter Diagnose profitieren durch fachertibergreifende Patientenpfade und Fallkonfe-
renzen sowie innovative genetische Diagnostik von diesem Projekt. Eine Ubernahme
in die Regelversorgung wird angestrebt. Das ZSE TUbingen ist eines der neun deutschen
ZSE, die an diesem Projekt teilnehmen.

ZSE-DUO

ZSE DUO

Das ZSE TUbingen ist neben zehn weiteren ZSEs zudem Partner des Projektes ZSE-DUO.
Um geeignete krankheitstbergreifende Strukturen und Ablaufe zur Diagnosefindung
bei Menschen mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine seltene Erkrankung zu
etablieren, wird in den elf am Projekt beteiligten Zentren fur seltene Erkrankungen eine
besondere zweigleisige oder duale Lotsen-Anlaufstelle geschaffen.

Die psychiatrisch-somatische Expertise ist hier - neben einer somatisch-facharztlichen -
von Anfang an gleichberechtigt beteiligt. Da die Patienten haufig weit vom Zentrum
entfernt leben und zum Teil stark eingeschrankt sind, sollen zusatzlich telemedizi-
nische Ansatze eingefthrt werden.



VERANSTALTUNGEN AM ZSE TUBINGEN

Unterstiutzen auch Sie
unsere Arbeit

Mehrmals im Jahr gibt es die Méglichkeit,
die Arbeit des ZSE Tiibingen direkt kennenzulernen:

Seltene Einblicke
Einmal im Jahr 6ffnet eines der 14 ZSE Spezialzentren seine Turen und erlaubt einen
exklusiven Einblick in die Arbeit in Klinik und Forschung.

Informationsveranstaltung Testament und Erbschaft

Erben und Vererben ist ein wichtiges aber auch teilweise kompliziertes Thema. Im
Rahmen eines Informationsnachmittags bieten wir unseren Spendern die Méglichkeit
die wichtigsten Punkte in einem informativen Vortrag von einem Notar zu erfahren
und anschlieBend die eigenen Fragen beantwortet zu bekommen.

Ein Abend mit dem ZSE im Wilhelma Theater Stuttgart

Ballett, Zauberer oder Science Slamer — an diesem Abend treten sie alle auf. Naturlich
zu Gunsten des Zentrums fur seltene Erkrankungen Tibingen. Die exklusive Abend-
veranstaltung mit immer wechselndem Programm findet einmal jahrlich im Stuttgarter
Wilhelma Theater statt und ist immer ein Highlight im Kalender.

Ein Veranstaltungsort mit Tradition und Stil: das Wilhelma Theater in Stuttgart.

Der Forderverein ZSE Tiibingen e. V.

Viele Bereiche der Arbeit des ZSE Tubingen sind nur Dank der groBzligigen Unterstat-
zung externer Spender moéglich. Auf den Seiten des Férdervereins ZSE Tubingen e.V.
finden Sie alle Informationen zu laufenden Projekten und den Méglichkeiten, wie auch
Sie das Leben von Menschen mit seltenen Erkrankungen verbessern kénnen.

L

Julia Giehl,
Fundraising und Projektmanagement
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Helfen Sie uns
Menschen mit seltenen Erkrankungen
7 zu helfen!

Forderverein des ZSE Tiibingen e. V.
Volksbank Tubingen eG

IBAN: DE85 640 618 540 030 604 001
BIC: GENODES1STW
Verwendungszweck: Selten

RN
ZSE

Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Universitatsklinikum Tiibingen
Behandlungs- und Forschungszentrum
fur Seltene Erkrankungen

(ZSE) Tubingen

CalwerstraBBe 7

D-72076 Tubingen

Geschaftsstelle ZSE Tubingen
Julia Giehl

Tel.: 07071-2972278

Fax: 07071-2925061
info@zse-tuebingen.de

Arztelotsin

Dr. Jutta Eymann

Tel.: 07071-2985170

Mo/Mi/Do jeweils 9:30-11:30 Uhr
lotsin@zse-tuebingen.de
www.zse-tuebingen.de
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