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1 Das Zentrum für Seltene Erkrakungen (ZSE) Tübingen  -  Aufbau und Organisation 

Das ZSE Tübingen am Universitätsklinikums Tübingen bietet in 16 Fachzentren eine breite multiprofessio-

nelle Expertise für die Behanldung bestimmter seltener Erkrankungen an. Menschen ohne klare Diagnose 

mit dem Verdacht auf eine seltene Erkrankung werden in der Ambulanz für ungesicherte Diagnosen be-

treut. Im Jahr 2024 wurden in den Spezialambulanzen des ZSE Tübingen knapp 8.500 Kinder, Jugendliche 

und Erwachsene entlang eines strukturierten Behandlungspfades versorgt.  

 

 

 

Zentren für Seltene Erkrankungen stehen vor vielen Herausforderungen – denn so vielfältig und komplex 

wie die Krankheitsbilder, so vielfältig und komplex sind auch die Maßnahmen, die letztlich eine gute Versor-

gung und Therapie von Menschen mit seltenen Erkrankungen sicherstellen. Da nur wenige Menschen von 

den Erkrankungen betroffen sind, gibt es auch nur wenige Expert:innen. Dies erschwert eine optimale Ver-

sorgung. Ein zentrales Merkmal unserer Arbeit ist daher die Vernetzung – gemeinsame Forschung, interdis-

ziplinäre Versorgung, Registerarbeit sowie auch die internationale Einbindung über die Europäischen Refe-

renznetzwerke1 soll die notwendige Expertise für alle Patient:innen ortsunabhängig zugänglich machen.  

 
1 Das Ziel der Europäischen Referenz Netzwerke (ERNs) ist es, allen Menschen mit einer seltenen Erkrankung innerhalb 

Europas die bestmöglichen Diagnose- und Behandlungsmöglichkeiten zugänglich zu machen. Denn das Wissen über 
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Die Symptome seltener Erkrankungen sind oft nicht eindeutig und die Krankheitsbilder können sehr unter-

schiedlich ausgeprägt sein. Dadurch und aufgrund der geringen Häufigkeit können sie leicht übersehen be-

ziehungsweise mit anderen Erkrankungen verwechselt werden. Auch wenn es für viele seltene Erkrankun-

gen noch keine spezifischen Therapien gibt, so eröffnet eine Diagnose doch die Möglichkeit einer gezielte-

ren symptomatischen Behandlung. 

Folgende Indizien können auf eine seltene Erkrankung hinweisen: 

 Etwa 70 Prozent der Betroffenen leiden bereits im Kindes- und Jugendalter an Symptomen. 

 Seltene Erkrankungen sind schwerwiegend, oft chronisch und progredient fortschreitend. 

 Die Symptome betreffen oft mehrere Organsysteme, sodass die Erkrankten bei verschiedenen Fach-

richtungen Rat suchen. 

 Auch Angehörige haben Symptome: Rund 80 Prozent der seltenen Erkrankungen sind genetisch be-

dingt.  

Da die Mehrheit der seltenen Erkrankungen eine genetische Ursache hat, kann in vielen Fällen eine gezielte 

genetische Diagnostik eingeleitet werden. Dies erfolgt am ZSE Tübingen durch das Institut für Medizinische 

Genetik und angewandte Genomik am Universitätsklinikum Tübingen. Das Institut erfüllt nicht zuletzt durch 

seine Akkreditierung nach DIN ISO EN 15189 die besonderen Anforderungen an die notwendige Qualität 

der genetischen Diagnostik.  

 

1.1 Organisation des Erstkontaktes 

Da spezialisierte Versorgungsangebote für einzelne seltene Erkrankungen bundesweit oftmals nur an weni-

gen Standorten vorgehalten werden, hat das ZSE Tübingen Lots:innen als zentrale Anlaufstelle im A-Zent-

rum sowie in den B-Zentren installiert. 

Diese Lots:innen unterstützen Patient:innen darin, geeignete Behandlungsangebote zu identifizieren - im 

eigenen Zentrum als auch bundesweit. Diese zielgerichtete Organisation des Erstkontaktes, die die zeitnahe 

Versorgung der Patient:innen gewährleisten soll, findet werktäglich zu geregelten Sprechzeiten statt. Hier 

erfolgen die ersten gezielten Abfragen und die weitere Koordination und Organisation der Versorgung. 

Eine Hilfe beim gelenkten Patientenkontakt bietet die Website des ZSE Tübingen, welche Informationen 

rund um das Versorgungsangebot sowie Informationen zur Kontaktaufnahme enthält.2 

Darüber hinaus können sich alle Interessierten auch über die bundesweite Informationsplattform Versor-

gungsatlas für Seltene Erkrankungen3 über die Versorgungsangebote und die spezifischen Expertisen des 

ZSE Tübingen informieren.  

 

1.2 Versorgungspfad des ZSE Tübingen 

„Odyssee“ ist leider ein Schlagwort, das viele Betroffene verwenden, wenn sie vom Weg zur Diagnose ihrer 

seltenen Erkrankung berichten. Das ZSE Tübingen hat deshalb einen Versorgungspfad für Menschen mit 

Verdacht auf eine seltene Erkrankung entwickelt. Ziel ist es, dass sich Patient:innen und Behandler:innen 

möglichst schnell an ein Zentrum für Seltene Erkrankungen wenden und so eine Diagnose erhalten. Denn 

häufig haben zahlreiche Arztkontakte und Untersuchungen vorher keine adäquate Diagnose erbracht. 

 
spezielle seltene Erkrankungen und die entsprechenden Ressourcen sind über die EU-Mitglieder verteilt. Kein einzelnes Land ver-
fügt über das Wissen und die Kapazitäten, um alle seltenen Erkrankungen bestmöglich zu behandeln. Erst die Bündelung und der 
Austausch des Wissens auf europäischer Ebene stellt sicher, dass Patient:innen von der verfügbaren Expertise profitieren können. 
2 https://www.zse-tuebingen.de 
3 https://www.se-atlas.de/home/ 
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Zudem soll die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen verbessert werden, indem sich alle an 

der Versorgung Beteiligten intensiv sowie disziplin- und sektorenübergreifend austauschen.  

Die patientenorientierte Organisation der Prozesse erfolgt analog der im Nationalen Aktionsplan für Sel-

tene Erkrankungen (NAMSE) festgelegten Kriterien:  

• krankheitsübergreifend in den Zentren für Seltene Erkrankungen (A-Zentren) und  

• für definierte Indikatordiagnosen in den integrierten und kooperierenden spezialisierten Fachzentren 

(B-Zentren) entlang des Patientenpfades. 

 

Durch die vernetzte Arbeitsweise und den Einsatz moderner genetischer Diagnostikverfahren konnte die 

Diagnoserate für Menschen mit seltenen Erkrankungen deutlich gesteigert werden – für 30 bis 50% der Pa-

tient:innen kann derzeit eine Diagnose gestellt werden.  
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Durch kontinuierliche Forschung und Vernetzung mit anderen Spezialist:innen werden immer mehr der 

nicht diagnostizierten Fälle gelöst werden können. Ein Beispiel für eine erfolgreiche Vernetzung ist das For-

schungsprojekt SOLVE-RD, welches in Tübingen koordiniert wird. In diesem Projekt gelang es, die Zahl der 

diagnostisch ungelösten Patient:innen mit einer seltenen Erkrankung um etwa 20% zu erhöhen. Dazu wur-

den aus ganz Europa mehr als 20.000 Patientendaten von Exom- und Genomanalysen zu seltenen Erkran-

kungen, die ohne Diagnose geblieben waren, gesammelt und mit modernsten Methoden re-analysiert bzw. 

zusätzlich mit innovativen Methoden untersucht. Der in SOLVE-RD stattgefunden Austausch von Daten zu 

seltenen Erkrankungen ist in dieser Größenordnung weltweit bisher einzigartig.4 

Am ZSE Tübingen werden allen Patientinnen, Patienten und Familien immer Empfehlungen für die Weiter-

behandlung ausgesprochen – auch wenn keine Diagnose gestellt werden kann. Mit dem Einverständnis der 

Patient:innen wird erneut Kontakt aufgenommen, wenn davon auszugehen ist, zu einem späteren Zeit-

punkt eine Diagnose stellen zu können.  

2 Die Arbeit der Fachzentren des ZSE Tübingen 

2.1 Anzahl Patient:innen 2024 

 

 

 
Im Jahr 2024 versorgte das ZSE Tübingen 8.487 Patient:innen, die von einer seltenen Erkrankung betroffen 

sind. Die Mehrheit dieser Patient:innen (rund 83%) wurden im ambulanten Sektor betreut. 

 

 
4 https://solve-rd.eu/results/scientific-publications/ 

Anzahl 
Fälle 

stationär
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17%

ZSNeph
3%

ZSPT
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Anzahl Patient:innen ZSE Tübingen 2024 gesamt: 8.487
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2.2 Interdisziplinäre Teams 

Es wird geschätzt, dass in Deutschland rund vier Millionen Kinder und Erwachsene von einer der mehr als 

8.000 verschiedenen seltenen Erkrankungen betroffen sind, deren Diagnosestellung eine multiprofessio-

nelle und interdisziplinäre Zusammenarbeit notwendig macht. Die etablierte Organisationsform einer Uni-

versitätsklinik mit sich an den klassischen Krankheitsbildern und Organsystemen orientierenden Disziplinen 

und klinischen Einrichtungen kann dies nicht leisten. Hier schafft die vernetze Struktur des ZSE Tübingen 

Abhilfe - flexible Kooperationen zwischen verschiedenen Kliniken, Instituten und Zentren am UKT und un-

terschiedlichen Berufsgruppen stellen eine breite interdisziplinäre und multiprofessionelle Expertise - ein-

schließlich spezifischer psychosozialer Versorgungskonzepte - bereit, welche eine angemessene und umfas-

sende Versorgung von Menschen mit einer seltenen Erkrankung ermöglicht. 

 

2.3 Vernetzung 

Je weniger Menschen es mit einer bestimmten seltenen Erkrankung gibt, umso geringer ist auch das Wissen 

über Behandlungsmöglichkeiten. Versorgungsangebote für einzelne seltene Erkrankungen oder Erkran-

kungsgruppen können nicht an einem Standort vorgehalten werden. Das ZSE Tübingen stärkt die krank-

heitsspezifische Vernetzung mit anderen Fachzentren oder Krankenhäusern in dem es in zentrumsübergrei-

fende Kooperationen mit anderen SE-Spezialist:innen zusammenarbeitet. Dies geschieht sowohl auf natio-

naler als auch internationaler Ebene. Dieser wissenschaftlich-fachliche Austausch wird durch das A-Zentrum 

des ZSE Tübingen koordiniert.  
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2.3.1 Nationale Vernetzung 

Seit dem Gründungsjahr 2010 ist das ZSE Tübingen aktiv beteiligt im Nationalen Aktionsbündnis für Men-

schen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) und hat an der Erarbeitung des Nationalen Aktionsplan für 

Menschen mit Seltenen Erkrankungen mitgewirkt. Dieser Aktionsplan enthält strukturierte Maßnahmen für 

die Versorgung von Menschen mit einer Seltenen Erkrankung. 

Weitere Vernetzung erfolgt und erfolgte in national geförderten Forschungs- und Versorgungsforschungs-

projekten namens TRANSLATE NAMSE, ZSE-DUO oder CORD.5  

 

Als Mitglied in der AG-ZSE, dem Netzwerk der baden-württembergische ZSE und dem NAMSE-Netz e.V. - 

welcher die Zertifizierung der Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland vorbereitet und begleitet- 

wirkt das ZSE Tübingen in viele Bereiche der SE-Versorgungslandschaft hinein und gestaltet diese aktiv mit. 

 

Nach dem Vorbild der Europäischen Referenznetzwerke (ERN) formierten sich in Deutschland auch natio-

nale Referenznetzwerke (DRN) für seltene Erkrankungen. Durch den Zusammenschluss von nationalen 

Fachzentren wird Patient:innen der Zugang zu Diagnose und Behandlung seltener und hochkomplexer Er-

krankungen ermöglicht und erleichtert. 

 

Das ZSE Tübingen nimmt koordinierende Aufgaben in drei der entstandenen Deutschen Referenznetzwerke 

für Seltene Erkrankungen wahr: 

 DRN-Cranio – deutsches Referenznetzwerk für seltene kraniofaziale Erkrankungen 

 DRN-EYE  - deutsches Referenznetzwerk für seltene Augenerkrankungen 

 DRN-RND  -  deutsches Referenznetzwerk für seltene neurologische Erkrankungen 

 

Im Jahr 2024 gehörten zu den Aktivitäten dieser Zentren bspw. regelmäßige Netzwerktreffen, Fallkonferen-

zen sowie Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen.  

Seit 2021 finden die Eintragungen der DRNs im se-atlas statt.6 Die Seiten rund um die Deutschen Referenz-

netzwerke werden in den nächsten Jahren weiter ausgebaut und nachhaltig gepflegt werden. 

 

 

 
5 https://www.tnamse.de/; https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/forschung/zse-

duo/; https://www.medizininformatik-initiative.de/de/CORD 
6 https://www.se-atlas.de/drn 
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2.3.2 Europäische Initiativen 

Seltene und hochkomplexe Krankheiten erfordern eine hochspezialisierte Gesundheitsversorgung. Kräfte 

und Mittel zur Diagnose und Behandlung seltener Erkrankungen müssen gebündelt und Fachwissen über 

Grenzen hinweg ausgetauscht werden. Europäische Referenznetzwerke (ERN) sind virtuelle Netze von An-

bietern von Gesundheitsdienstleistungen in ganz Europa. Sie arbeiten zusammen, um komplexe oder sel-

tene Krankheiten und gesundheitliche Beeinträchtigungen zu heilen, die hochspezialisierte Behandlungen 

sowie eine hohe Konzentration an Fachkenntnissen und Ressourcen erfordern. Das ZSE Tübingen ist an den 

Europäischen Netzwerken für Seltenen Erkrankungen insgesamt zehn Mal beteiligt. Das Netzwerk für Sel-

tene Neurologische Erkrankungen (ERN-RND) wird durch das ZSE Tübingen koordiniert.  

Tübingen ist an folgenden ERN beteiligt: 

 ERN Rare Liver  ERN-RND  ERN EpiCare 
 ERN ITHACA  Endo-ERN  ERN Cranio 
 ERN Paedcan  ERN RITA  eUROGEN 

 

Folgenden Fachzentren des ZSE Tübingen korrespondieren zu den jeweiligen Europäischen Referenznetz-

werken: 

 

ERN-RND ZSNE 

Paedcan ZSPT 

ERN-Eye ZSA 

Rare Liver ZSL 

ITHACA ZSNE 

EndoERN ZSHE 

eUROGEN ZSGF 

EpiCare ZSNE 

ERN Cranio ZLKGKF 

ERN RITA  arcT und ZSPT 

 

 

2.4 Interdisziplinäre Fallkonferenzen 

Die Erstdiagnose einer seltenen Erkrankung erfolgt zumeist in einem Zentrum mit besonderer Expertise in 

der Diagnostik seltener Erkrankungen – den Zentren für Seltene Erkrankungen. Die langfristige Betreuung 

der Patient:innen erfolgt hingegen in der Regel in der Zusammenarbeit von Zentren mit wohnortnahen Ver-

sorgungseinrichtungen. Das ZSE Tübingen unterstützt andere Krankenhäuser oder spezialisierte Reha-Ein-

richtungen, welche die regelhafte wohnortnahe Versorgung der Patient:innen übernehmen, in der Thera-

pieplanung und anderen Leistungserbringungen durch Beratungsleistungen und Fallkonferenzen.  

 

Auf Grundlage bestehender Kooperationen mit verschiedenen Zentren für Seltene Erkrankungen sowie an-

deren Krankenhäusern und spezialisierten Reha-Einrichtungen, werden regelmäßig interdisziplinäre, multi-

zentrischen und fakultativ berufsgruppenübergreifende Fallkonferenzen durchgeführt.  
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Die Bereitstellung einer breiten interdisziplinären und multiprofessionellen Expertise ermöglicht eine ange-

messene und umfassende Versorgung von Menschen mit einer seltenen Erkrankung. Insgesamt wurden im 

Jahr 2024 durch die Fachzentren des ZSE Tübingen für 506 stationäre Patient:innen externer Krankenhäuser 

und Reha-Einrichtungen interdisziplinäre Fallkonferenzen durchgeführt. In 83 Fällen nahmen Expert:innen 

des ZSE Tübingen an Fallkoferenzen externer stationärer Einrichtungen teil. Der fachliche Austausch zwi-

schen Expert:innen zu Fragen der Diagnostik, Therapie oder Prognose von seltenen Erkrankungenerfolgte in 

Form von 42 Kolloquien im Jahr 2024.  

 

2.5 Zweitmeinungen 

Das ZSE Tübingen bietet sein spezialisiertes Fachwissen jederzeit für die Mitglieder seines Netzwerkes an 

und steht mit seiner besonderen fachlichen und diagnostischen Expertise als Ansprechpartner für weitere 

stationäre Leistungserbringer und nachbehandelnde Einrichtungen zur Verfügung. Im Rahmen von Zweit-

meinungen, die von externen Krankenhäusern oder Reha-Einrichtungen angefragt werden prüfen und be-

werten die Expert:innen des ZSE Tübingen Patientenakten anderer Leistungserbringer und geben Behand-

lungsempfehlungen ab. Im Jahr 2024 wurden andere Krankenhäuser 850 Fällen beraten. Die Prüfung von 

Patientenakten anderer Krankenhäuser erfolgte für 83 komplexe Fälle. 

 

2.6 Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorganisationen 

Am ZSE Tübingen werden regelmäßig Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorganisati-

onen zu den speziellen Angeboten des Zentrums durchgeführt. Diese Veranstaltungen dienen dazu, Interes-

sierte über die speziellen Angebote bezüglich Diagnostik, Therapie und Aktivitäten des ZSE zu informieren. 

Betroffene erhalten hier medizinisch-fachliche Informationen zu den in dem Fachzentrum behandelten 

Krankheitsbildern und Behandlungsoptionen. Im Jahr 2024 wurden folgende Patienten-Informationsveran-

staltungen durchgeführt: 

02/09 2024 – ZSNeph:  Informationsveranstaltung für Patient:innen und Eltern chronisch nierenkranker Kinder 

23.03.2024 – ZSGF: 11. MRKH-Tag für Betroffene, Angehörige und Freunde 

11.04.2024 – ZSHör: Diagnose seltene Schwerhörigkeit, Ursachen, Therapie und Erhalt der Teilhabe 

28.09.2024 – ZSA:  Patientensymposium - 5 Jahre Gentherapie ProRetina 

17.10.2024 – CCFC:  Informationsveranstaltung für Eltern und Patienten 

 

 

2.7 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

2.7.1 Fortbildungsakademie für Seltene Erkrankungen (FAKSE) 

Seit 2011 bildet das ZSE Tübingen in der bundesweit ersten Fortbildungsakademie für Sel-

tene Erkrankungen (FAKSE) interne und externe Fachkräfte in der Krankenversorgung wei-

ter. Diese regelmäßig stattfindenden Fortbildungsveranstaltungen, erweitern nicht nur das 

Wissen um seltene Erkrankungen, sie führen auch zu einer Sensibilisierung, das mögliche 

Vorliegen einer seltenen Erkrankung zu erkennen.  

Diese Veranstaltungen berücksichtigen multidisziplinäre und multiprofessionelle Aspekte 

der Diagnostik und Behandlung von Menschen mit seltenen Erkrankungen. Wann immer 

möglich, werden diese Fortbildungen in Zusammenarbeit mit der Patientenselbsthilfe konzi-

piert und durchgeführt. Die Fortbildungsveranstaltungen im Rahmen der FAKSE sind kos-

tenfrei und durch die Landesärztekammer Baden-Württemberg anerkannt und zertifiziert. 
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Seit dem Jahr 2020 werden Fortbildungsveranstaltungen der FAKSE auch webbasiert angeboten.  

 

Im Jahr 2024 wurden folgende Veranstaltungen durchgeführt: 

 21.02.2024 Klinische Manifestationen, Diagnosekriterien, Diagnostik und Management der  
 NF2-bedingten Schwannomatose (NF2) 

 09.03.2024 Frühe klinische Studien in der Kinderonkologie 

 20.03.2024 MIS-C und Kawasaki – zwei Seiten derselben oder zwei verschiedene Medaillen? 

 15.05.2024 Diagnostik & Therapie bei Säuglingen mit Robin-Sequenz 

 12.06.2024 CF-related Diabetes bei Kindern: Herausforderungen in Therapie und Ernährung 

 10.07.2024 Das adrenogenitale Syndrom (AGS) aus unterschiedlichen Perspektiven 

 24.07.2024 Therapieansätze zur Wiederherstellung der Wahrnehmung: Gentherapie vs.  
 neurosensorische Prothesen 

 11.09.2024 Nierenarterienstenose im Kindesalter Möglichkeiten und Grenzen 

 25.09.2024 Immundefekte im Kindesalter – Diagnostik und Krebsprädisposition 

 06.11.2024 Interdisziplinäre Herausforderungen bei Leber- und Darmversagen: Transplantation  
 und Transition 

 20.11.2024 Management kongenitaler Nävi 

 11.12.2024 Update Moyamoya 

 

In diesen 12 Veranstaltungen konnten knapp 900 Ärzt:innen fortgebildet werden, davon kamen 631 Ärzt:in-

nen von externen Einrichtungen.7  

 
7 https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankun-
gen-zse/aktuelles#veranstaltungen-intern 
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2.7.2 Deutsche Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE) 

 

Im Jahr 2017 wurde die Deutsche Akademie für Seltene Neurologische Erkran-

kungen (DASNE) gegründet. Am Jahrestreffen der Akademie nehmen interdiszip-

linäre Spezialist:innen sowie junge Kolleg:innen teil, um im engsten Dialog und 

unter Moderation ausgewiesener Expert:innen neue Herangehensweisen für un-

gelöste und gelöste Fälle zu erörtern. Die Weitergabe von Expertenwissen erfolgt 

zusätzlich über interdisziplinäre Fortbildungsworkshops. Die DASNE verfolgt da-

mit die kontinuierliche Weiterentwicklung von Expertise im Bereich seltener neu-

rologischer Erkrankungen. Das Jahrestreffen 2024 der DASNE fand vom 20. Bis 

22. November in Eisenach statt. 100 Neurolog:innen und Expert:innen aus ande-

ren Gesundheitsberufen besuchten diese Tagung.8 

 

Komplexe Fälle seltener neurologischer Erkrankungen werden seit November 2020 zudem regelhaft in 

DASNE Online-Fallbasierten Fortbildungen diskutiert. Die virtuellen DASNE Fortbildungen, die von multidis-

ziplinären Expert:innen-Panels geleitet werden, fanden im Jahr 2024 an sieben Terminen statt (26.01.2024, 

23.02.2024, 19.04.2024, 31.05.2024, 28.06.2024). Über 400 Ärzt:innen konnten 2024 in diesen fallbasierten 

Fortbildungen aktuelle Fälle diskutieren und ihr Wissen zu ausgewählten seltene neurologische Erkrankun-

gen erweitern. 

Zudem sind nun auch in einem Fallarchiv die Chroniken aller virtuellen Fortbildungen seit 2017 online ver-

fügbar:9 

 

 
 

 
8 https://www.dasne.de/ 
9 https://dasne.de/fallarchiv/ 
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2.7.3 Fallbasierte Fortbildungen 

Die fallbasierte Fortbildungen im Rahmen des Deutschen Referenznetzwerkes für Seltene Augenerkankun-

gen sowie durch das Zentrum für Neurofibromatose und das Zentrum für Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalten 

und Kraniofaziale Fehlbildungen bieten Ärzt:innen eine abwechslungsreiche Möglichkeit, Wissen um sel-

tene Erkrankungen zu erweitern und vertiefen. In diesen Fortbildungen werden komplexe gelöste oder 

auch ungelöste Fälle vorgestellt und im Stile der am ZSE Tübingen etablierten interaktiven „Dr. House-Semi-

nare“ gemeinsam diskutiert. Die besonderen Herausforderungen, die seltene Erkrankungen für Ärzt:innen 

darstellen, werden mit Hilfe von Fallbeispielen aufgegriffen. Die Teilnehmenden erarbeiten gemeinsam Dif-

ferenzialdiagnosen und entwickeln Theraoieoptionen. 

Termine Fallvorstellungen 2024 

 DRN-Eye10.  

 26.01.2024 DRN-EYE: Fallbasierte Fortbildungen 

 19.04.2024 DRN-EYE: Fallbasierte Fortbildungen 

 12.07.2024 DRN-EYE: Fallbasierte Fortbildungen 

 25.10.2024 DRN-EYE: Fallbasierte Fortbildungen 

 

 ZSA- Fallbasierte Fortbildungen mit externer Beteiligung:  

 17.04.2024 Training für Sehbehindertenambulanz (Elektrophysiologie, typische  

 Befunde und schwierige Patienten) 

 17.06.2024 Fachgebundene genetische Beratung Neurosensorik Teil I 

 10.-14.06.2024 Fachgebundene genetische Beratung Neurosensorik Teil II 

 18.-19.01.2024 Elektrophysiologie-Kurs 

 

 ZSHÖR- Fallbasierte Fortbildungen mit externer Beteiligung:  

 18.-22.03.2024 Neurobiologisches Blockpraktikum mit Schwerpunkt seltene Hörerkrankungen 

 10.05.2024 Kurs DGHNO-genetische Diagnsotik seltener Hörerkrankungen  

 10.-14.06.2024 Kurs zur fachgebundener genetischen Beratung Neurosensorik 

 17.06.2024 Praktisch kommunikativer Teil zu Kurs fachgebundene genetische Beratung 

 07.10.2024 Cochlear gene therapy for genetic deafness 

 

 ZNF- Fallbasierte Fortbildungen mit externer Beteiligung:  

 17.01.2024 Molekulare Charakteristika atypischer Neurofibrome 

 13.03.2024 Behandlung von WS Defomatäten bei heranwachsenden NF-1 Patienten 

 08.05.2024 Gerinnungssituation bei NF2-Patienten mit Avastin und peroperatives  

 Management 

 10.07.2024 Brustkrebs bei NF1-mehr als ein statistisches Problem 

 09.10.2024 Psychische Belastung und psychoonkologischer Bedarf bei Betroffenen mit  

 Neurofibromatose 

 18.12.2024 Neurofibromatose/Schwannomatosen 

 

  

 
10 https://drn-eye.de/aktivitaeten/ 
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2.7.4 Webinare ERN-RND 

Im Jahr 2024 wurden 19 Webinare im Rahmen des ERN-RND11 angeboten, die offen sind für alle interessier-

ten Fachkräfte im Gesundheitswesen: 

 

Neben den im ERN-RND angebotenen Webinaren gibt es in allen ERN vielfältige Fort- und Weiterbildungs-
angebote. In den ERN mit Tübinger Beteiligung, wirken Expert:innen des ZSE Tübingen aktiv mit. Unter den 
folgenden Links können weitere Informationen zu den Fortbildungsangeboten gefunden werden: 

ERN Rare Liver - https://rare-liver.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für hämatologische Krankheiten 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://rare-liver.eu/training-education/training-information-for-professionals/  

ERN ITHACA - https://ern-ithaca.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für kongenitale Fehlbildungen und seltene geistige Beeinträchtigungen 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://ern-ithaca.eu/documentation/educational-resources/ 
  

 
11 https://www.ern-rnd.eu/education-training/past-webinars/ 
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ERN Paedcan - https://paedcan.ern-net.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für Krebskrankheiten im Kindesalter (Hämato-Onkologie) Fort- 

und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: https://paedcan.ern-net.eu/edu-

cation-training/ 

ERN-RND - https://www.ern-rnd.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für neurologische Krankheiten 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://www.ern-rnd.eu/education-training/  

Endo-ERN - https://endo-ern.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für endokrine Krankheiten 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://endo-ern.eu/events/webinars/ 

ERN RITA - https://ern-rita.org/ 

Europäisches Referenznetzwerk für immunologische, autoinflammatorische und Autoimmunkrankheiten 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://ern-rita.org/webinars/  

ERN EpiCare - https://epi-care.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für Epilepsien 

Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen: 

https://epi-care.eu/webinars/ 

ERN Cranio - https://ern-cranio.eu/ 

ERN CRANIO ist das Europäische Referenznetzwerk für seltene und/oder komplexe kra-niofazi-

ale Anomalien und HNO-Erkrankungen. 

ERN CRANIO hat einen eigenen YouTube-Kanal für die Verbreitung relevanter E-Learning-und Vi-

deoinhalte eingerichtet. Auf dem YouTube-Kanal von ERN CRANIO finden sich eine Reihe von Lehr-

videos, Animationen und Webinaren, die für Angehörige der Gesundheitsberufe und/oder Patien-

ten und deren Familien relevant sind: https://www.youtube.com/chan-

nel/UCqJ3R7w9lg5I7GaHm3nMi0A  

ERN eUROGEN - https://eurogen-ern.eu/ 

Europäisches Referenznetzwerk für urogenitale Krankheiten 
Fort- und Weiterbildung vergangene & kommende Veranstaltungen:https://eurogen-ern.eu/webinar-pro-

gramme/ 

 

2.8 Register und Biobanken 

Register und Biobanken sind elementare Bausteine für die Erforschung seltener Erkrankungen. Sie bündeln 

die Daten zu seltenen Erkrankungen an einem Ort und ermöglichen regelmäßige Datenauswertungen für 

das Netzwerk der seltenen Erkrankungen. Die erfassten Daten stellen die Grundlagen für viele Forschungs-

arbeiten und dienen so auch einer besseren Versorgung von Menschen mit seltenen Krankheiten. Soweit 

die Einverständniserklärung der Patient:innen vorliegen erheben die Fachzentren des ZSE Tübingen Daten 

zu den am Zentrum versorgten Patient:innen und stellen diese in verschiedenen Registern zur Verfügung. 
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Diese Register enthalten sowohl genomische als auch klinische und bildgebende Daten. Dies geschieht un-

ter Berücksichtigung der geltenden datenschutzrechtlichen Vorgaben und anerkannter Standards. 

Einige Register werden durch die Fachzentren des ZSE Tübingen aufwändig geführt und ausgewertet. 

 

2.8.1 Koordinierte internationale Register am ZSE Tübingen 

ARCA Register  

Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Neurologische Erkrankungen (ZSNE) 

Das ARCA-Register ist ein globales Register für autosomal rezessive Ataxien, in das von mehr als 30 Zentren 

in mehr als 15 Ländern Patientendaten eingebracht werden. Es ist sowohl mit den Good clinical practice 

(GCP)-Richtlinien als auch mit den General data protection regulation (GDPR)-Vorschriften kompatibel. Ziel 

ist die Förderung und Vorbereitung von neuen interventionellen Therapien durch die Schaffung einer „Trial 

Readiness“. Hierfür werden in pseudonymisierter Form demographische, klinische und genetische Daten 

von Patienten mit autosomal rezessiven Ataxien systematisch longitudinal erfasst, so dass unter anderem 

Aussagen zur Häufigkeitsverteilung der verschiedenen Genotypen und zu ihrem natürlichen Verlauf getrof-

fen werden können. Das Register beinhaltet aktuell mehr als 1.000 Patienten und 2.000 Visiten. 

Erkrankungsgruppe:  Autosomal recessive cerebelläre Ataxien  

Weitere Informationen: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34248822/ 

Erkrankungsgruppe(n):  Autosomal rezessive Kleinhirnataxien  

Fragestellung des Registers: Erfassung von standardisierten Längsschnittdaten inklusive von Patienten be-

richtete Bewertungen des Schweregrads der Ataxie, der Nicht-Ataxie-Merkmale, des Krankheitsstadiums, 

der Aktivitäten des täglichen Lebens und des (psychischen) Gesundheitszustands. Ziele ist die umfangreiche 

Erfassung und Analyse des natürlichen Verlaufes der autosomal rezessive Kleinhirnataxien. 

Start des Registers: 2013 

Anzahl der teilnehmenden Zentren: > 30, davon 5 national  

Auswertungsaktivitäten: Natürliches Verlauf, Kohortenformierung für Trials, phenotypisches Spektrum, 

Sammlung von „Real-world“ Daten 

 

ERN-RND Register  

Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Neurologische Erkrankungen (ZSNE) 

Erkrankungsgruppe(n): Seltene neurologische Erkrankungen 

Fragestellung des Registers: Epidemiologische Übersicht über alle Patienten mit SNE in Europa, Erfassung 

des diagnostischen Status, Ermittlung des ERDRI Minimaldatensatzes 

Start des Registers: 2020 

Weitere Informationen: https://www.ern-rnd.eu/ern-rnd-registry/  

Anzahl der teilnehmenden Zentren: >70 (ERN-RND und Zentren des deutschen Referenznetzwerkes für sel-

tene neurologische Erkrankungen) 

Anzahl der teilnehmenden deutschen Zentren: 10 (deutsche Mitglieder des ERN-RND) 

Anzahl der Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: >20.000  

Auswertungsaktivitäten: Kohortenformierung für Trials, Versorgungsqualität, Epidemiologische Fragestel-

lungen  
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European Registry for Robin sequence (ERR) 

Führung und Auswertung: Zentrum für Lippen-Kiefer-Gaumenspalten und Kraniofaziale Fehlbildungen 

(ZLKGKF) 

Erkrankungsgruppe(n): Kinder mit der Diagnose "Robin-Sequenz“ 

Einschlusskriterien: 

 Diagnose der Robin-Sequenz (isoliert oder Syndrom-assoziiert) 

 Höchstalter bei der Einschreibung: 12 Monate 

 Jedes Schwangerschaftsalter und jedes Geschlecht 

 Einverständnis der Eltern oder des Vormunds 

Fragestellung: prospektive Erfassung des natürlichen Verlaufs, Verständnis der Erkrankung, Vorbereitung 

von klinischen Studien 

Start des Registers (europäisch): 2021 

Weitere Informationen: https://head-face-med.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13005-023-00364-3 

Anzahl der teilnehmenden Zentren (aktiv bzw. in Vorbereitung): 5 (Tübingen, Amsterdam, London, Nantes, 

Paris) 

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: ~80  

(Geplante) Auswertungsaktivitäten:  Erhebung von Daten zu Merkmalen, angewandter Therapie, uner-

wünschten Ereignissen, medizinischer Nachsorge und Ergebnissen bei Kindern mit Robin-Sequenz, mit dem     

Ziel 

 den betroffenen Familien genauere Informationen über die Krankheit und ihren voraussichtlichen 

Verlauf zu geben. 

 ein besseres Verständnis bzgl. der Krankheit und der verschiedenen therapeutischen Optionen zu 

erlangen. 

 die Qualität der derzeit angewandten verschiedenen therapeutischen Optionen zu verbessern. 

 die Häufigkeit von Komplikationen und unerwünschten Ereignissen zu ermitteln. 

 die Diagnostik und Versorgung der betroffenen Patienten europaweit zu vergleichen. 

 die Langzeitprognose der Krankheit zu bestimmen. 

 eine Datenbasis für zukünftige Forschungsfragen zu schaffen. 

 die internationale Zusammenarbeit zwischen Ärzten, die diese Patienten behandeln, zu verbessern. 

 

Uterus Transplantationsregister, ISUTX registry 

Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Genitale Fehlbildungen (ZSGF)  

Erkrankungsgruppe(n): alle Patientinnen nach Uterustransplantation, primär MRKH, prinzipiell alle Patien-

tinnen mit absoluter uteriner Infertilität  

Fragestellung des Registers: Erfassung sämtlicher Parameter, Daten- und Erfahrungsaustausch der einzel-

nen Zentren zur Erstellung internationaler SOPs etc. 

Start des Registers: 09/2019 

Weitere Informationen: https://www.medscinet.com/ISUTx/ 

Anzahl der teilnehmenden Zentren: ca. 10 (davon 1 deutsches Zentrum) 

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: ca. 30 

Auswertungsaktivitäten: SOPs und Weiterentwicklung: Screening der Interessentinnen, präop. Vorberei-

tung, OP-Ablauf, Immunsuppression, Komplikationsmanagement, postoperative Versorgung etc, Publikatio-

nen 
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EBAR- European Biliary Atresia Registry based in ERN RARE LIVER 
Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Lebererkrankungen (ZSL) 

Erkrankungsgruppe(n): Seltene Lebererkrankung 

Fragestellung:  

 Bestimmung der Inzidenz von BA in Europa 

 Dokumentation von Indikatoren für die Versorgungsqualität (z. B. "Alter zum Zeitpunkt der Kasai", 

ein ESPGHAN-Indikator für die Versorgungsqualität). 

 Dokumentation von Komorbiditäten (z. B. Gedeihstörung) 

 Dokumentation der Ergebnisse (Endpunkte: "Überleben" und "Überleben mit nativer Leber") 

 Dokumentation der Auswirkungen der derzeit verfügbaren und neuen Behandlungen auf das Ergebnis 

Start des Registers: Juni 2022 

Weiterführende Informationen: https://rare-liver.eu/registry 
Anzahl der teilnehmenden Zentren: 30 europaweit (davon 5 nationale Zentren) 
Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: 1. Jahr 80, 2. 160, 3. 320 
Auswertungsaktivitäten: Versorgungsqualität (Indikatoren definiert), Impact neuer Therapien 
 
 
CERTAINLi- Cooperative EuRopean Paediatric TransplAnt INitiative LIver Registry 
Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Lebererkrankungen (ZSL) 

Erkrankungsgruppe(n): Seltene Lebererkrankungen 

Fragestellung des internationalen Registers: Versorgungsqualität  

Start des Registers: 2016 

Weiterführende Informationen: https://certainli-registry.kikli.uni-heidelberg.de 

Anzahl der teilnehmenden Zentren (bzw. geplante Anzahl): 15 (3-6 davon national) 

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: 100 

Auswertungsaktivitäten: pLTX Versorgungsqualität, Studien Graft Injury Group  

 

 

2.8.2 Koordinierte nationale Register am ZSE Tübingen 

NF1 + NF2-Register 

Führung und Auswertung: Zentrum für Neurofibromatosen (ZNF) 

Erkrankungsgruppe(n):  Neurofibromatose Typ 1, Typ 2 

Fragestellung des Registers: Versorgung und klinischer Verlauf  

Start des Registers: 2020 

Anzahl der teilnehmenden Zentren (bzw. geplante Anzahl): >10 davon 4 nationale Zentren  

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: > 100  

Auswertungsaktivitäten: Studien laufend 

Weitere Informationen:   

1) Risk Stratification for Immediate Postoperative Hearing Loss by Preoperative BAER (Brainstem Auditory 

Evoked Response) and Audiometry in NF2-Associated Vestibular Schwannomas. Gugel I, Grimm F, 

Hartjen P, Breun M, Zipfel J, Liebsch M, Löwenheim H, Ernemann U, Kluwe L, Mautner VF, Tatagiba M, 

Schuhmann MU. Cancers (Basel). 2021 Mar 18;13(6):1384. doi: 10.3390/cancers13061384. 

2) Management and Outcome of NF2 and Schwannomatosis associated Non-Intracranial Schwannomas: 

influence of surgery, genetics and localisation. Isabel Gugel, Meizer Al-Hariri, Alexander Grimm, Florian 

Grimm, Victor-Felix Mautner, Marcos Tatagiba, Martin U. Schuhmann, and Julian Zipfel  
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MRKH-Register (Redcap) 

Führung und Auswertung: Zentrum für Seltene Genitale Fehlbildungen (ZSGF)  

Erkrankungsgruppe(n): MRKH, CAIS, seltene Vaginalaplasien anderer Ursache 

Fragestellung des Registers: Charakterisierung des Patientinnenkollektivs inklusive Familien, Erfassen des 

Outcomes nach Therapie und im Verlauf, Detektion primärerer Diagnoseverzögerungen oder Fehldiagno-

sen etc., Ziel: s.u. 

Start des Registers: 2019  

Anzahl der teilnehmenden Zentren: 1 (zentrales deutsches Zentrum) - unizentrische Dateneingabe, aber 

Austausch der Daten bei Bedarf im Rahmen von Forschungskooperationen, aktuell knapp 1.000 Patientin-

nen eingeschlossen (Daten und Biomaterial) 

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: ca. 60-80 

Auswertungsaktivitäten: Entwicklung von SOPs zur Diagnostik, Therapie, interdisziplinärer Versorgung, Be-

schreibung des heterogenen Phänotyps/ Charakterisierung der Erkrankungen, Publikationen 

 

Moyamoya Register 

Führung und Auswertung durch: Zentrum für Moyamoya (ZMoya) 

Erkrankungsgruppe(n): Moyamoya 

Fragestellung des Registers: Klinische und bildgebende Parameter von Deutschen/Europäischen Moyamoya 

Patienten  

Start des Registers: 2021 

Anzahl der teilnehmenden Zentren (bzw. geplante Anzahl): 1 (einziges nationales Zentrum)  

Anzahl der (geplanten) Patienteneinträge pro Jahr im gesamten Register: ca. 25  

Auswertungsaktivitäten: Komplettes klinisches Datenset für alle kommenden Publikationen. Beschreibung 

der europäischen/deutschen Kohorte 

 

 

2.9 Forschungstätigkeit 

Bei den sehr kleinen Fallzahlen der seltenen Erkrankungen müssen nationale und internationale For-

schungsverbünde geschaffen werden, um eine translationale Forschung zu realisieren. Es ist die Aufgabe 

von Zentren für Seltene Erkrankungen, diese Forschungsverbünde zu initiieren und zu unterstützen.  

Ein Baustein hierfür ist die Sichtbarmachung der Patient:innen in den ZSE durch eine eindeutige Codierung. 

Nur so können sie identifiziert und ggf. Daten für weitergehende Forschungsarbeiten aufbereitet werden. 

Im Jahr 2019 wurde am ZSE Tübingen begonnen, alle Patient:innen mit einem Erkrankungscode zu kodie-

ren, der spezifisch für seltene Erkrankungen entwickelt wurde. Die vollständige Umsetzung der Orphacodie-

rung am ZSE Tübingen macht die tatsächlichen Zahlen der Patient:innen mit seltenen Erkrankungen sicht-

bar, und legt die Grundlage für die Nutzung von Versorgungsdaten für Register, Qualitätsverbesserung und 

Forschungsanalysen. Seit 1.1.2023 ist die Orphacodierung im stationären Bereich verpflichtend und wurde 

UKT-weit erfolgreich umgesetzt. 

Die Initiierung und Teilnahme an Studien und Forschungsprojekten ist wesentlicher Bestandteil der Arbeit 

an den Fachzentren des ZSE Tübingen. Eine Übersicht der Studien, an denen die Fachzentren des ZSE Tübin-

gen im Jahr 2024 mitgewirkt haben, findet sich im Anhang. 

Auch die Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren sowie die internationale Vernetzung mit anderen 

Expertise- und Referenzzentren sind ein wichtiger Bestandteil der Arbeit am ZSE Tübingen. Hier werden ein-

heitlichen Diagnostik- und Therapiestandards für seltene Erkrankungen bzw. Gruppen von seltenen 
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Erkrankungen entwickelt. Dort, wo keine Leitlinien existieren, werden in Zusammenarbeit mit anderen Zen-

tren Standardised Operating Procedures (SOP) entwickelt. Weitere Infomrationen hierzu finden sich im An-

hang. 

 

2.10 Publikationen 

Das ZSE Tübingen wirkt aktiv an der Erforschung von seltenen Erkrankungen sowie an der Entwicklung von 

einheitlichen Diagnostik- und Therapiestandards mit. Die gewonnenen Erkenntnisse werden der Fachöf-

fentlichkeit durch wissenschaftliche Publikationen zugänglich gemacht mit dem Ziel, Wissen weiterzugeben 

und fachliche Diskussionen voranzubringen. Die Publikationsliste für das Jahr 2024 befindet sich im Anhang 

dieses Berichts. 

 

2.11 Qualitätsverbessernde Maßnahmen 

Das Ziel des ZSE ist es, durch adäquate Strukturen, Prozesse und Maßnahmen die Versorgung von Men-

schen mit seltenen Erkrankungen stetig zu verbessern bzw. auf hohem Niveau zu sichern. Im Detail geht es 

um: 

1. Die Beschleunigung der Diagnose von Patient:innen mit unklaren Krankheitsbildern oder Therapie-

verläufen, die häufig eine langjährige Odyssee hinter sich haben mit dem Resultat einer verzöger-

ten Therapie, unnötigen und kostenintensiven diagnostischen Verfahren sowie einer Unsicherheit 

hinsichtlich der Prognose. 

2. Eine bessere Ausbildung von Ärzt:innen, beginnend bereits im Medizinstudium, hinsichtlich der be-

reits vorhandenen innovativen diagnostischen und therapeutischen Möglichkeiten sowie der Her-

angehensweise bei unklaren Fällen und in der Präzisionsmedizin. 

3. Bereitstellung einer breiten interdisziplinären und multiprofessionellen Expertise, einschließlich 

spezifischer psychosozialer Versorgungskonzepte, um eine angemessene und umfassende Versor-

gung auch bei einer seltenen Erkrankung mit kleinen Fallzahlen zu gewährleisten. 

4. Bessere Information im Gesundheitssystem und in der Öffentlichkeit über die seltenen Erkrankun-

gen. 

Dies trägt zu einer Qualitätsverbesserung der Versorgung und Verbesserung des Gesamtversorgungssys-

tems bei.  

 

Im Jahr 2022 wurde das ZSE Tübingen es als eines der ersten Referenzzentren 

für Seltene Erkrankungen Deutschlands zertifiziert. Das im September ausge-

stellte Zertifikat der unabhängigen Zertifizierungsgesellschaft ClarCert beschei-

nigt dem ZSE Tübingen die nachweisliche Erfüllung aller Maßnahmen des Anfor-

derungskatalogs des Nationalen Aktionsbündnisses für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE), das 

vom Bundesgesundheitsministerium, dem Bundesforschungsministerium und der Allianz Chronischer Selte-

ner Erkrankungen e.V. gegründet wurde. Ziel des Aktionsbündnisses ist es, durch gemeinsames Handeln 

dazu beizutragen, die Lebenssituation jedes einzelnen Menschen mit einer seltenen Erkrankung zu verbes-

sern.  

Das Zertifikat hat eine Gültigkeit von drei Jahren. In dieser Zeit finden jährliche Überwachungsaudits statt. 

Die Zertifizierung garantiert Patient:innen, dass die Abläufe im Tübinger Zentrum genau dem entsprechen, 

was von Expert:innen des NAMSE-Bündnisses für sinnvoll erachtet wird. Sichergestellt ist auch, dass sich 

das ZSE Tübingen weiterhin für den Ausbau einer guten Versorgung im Bereich der seltenen Erkrankungen 

einsetzen wird.  
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Beispiele der Qualitätssicherung und -verbesserungsprozesse 2024 

 

Betrachteter Prozess Qualitätsziel Maßnahmen 

Gründung eines Undiag-
nosed Disease Program 
Deutschland als Koope-
ration der Zentren für 
Seltene Erkrankungen in 
Deutschland 

Patient:innen mit Verdacht auf eine seltene Erkran-
kung, die nach dem Durchlauf des diagnostischen Pfa-
des des A-Zentrum und mit Ausschöpfung der beste-
henden diagnostischen Möglichkeiten ohne bestätigte 
Diagnose bleiben, werden in standortübergreifenden, 
interdisziplinären Fallkonferenzen der deutschen UDP 
Expert:innen diskutiert. Ziel ist es, die diagnostische 
Rate für diese Patient:innen zu erhöhen. 

Besetzung der Fallkonferen-
zen, Finanzierungsbedarf, Ein-
trittsbedingungen, ange-
schlossenes Register, Schnitt-
stellen  

Regelmäßige Qualitäts-
zirkel 

Regelmäßige Abstimmung und Festlegung neuer Stan-
dards und weiterer qualitätsverbessernder Maßnah-
men im Rahmen von internen Fort- und Weiterbil-
dungsveranstaltungen bzw. Zentrumsbesprechungen  

 

Präzisionsmedizin am 
ZSE - Verbindung von 
der Forschung mit der 
Versorgung und dann 
eine entsprechende Auf-
stellung der Versorgung 
am ZSE in Richtung Präzi-
sionsmedizin  

 

Gründung einer Arbeitsgruppe 

Überlegungen zu am ZSE zu implementierenden Ver-
sorgungspfaden bzw. Boards 
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ANHANG 
 

Studien - Zentrum für Seltene Erkrankungen Tübingen 2024 

arcT: 

 RELIANCE CACZ885DDE06 

 Kerndokumentation rheumakranker Kinder und Jugendlicher, DRFZ - Deutsches RheumaForschungszentrum Berlin 

 European Network of Registries for Autoinflammatory diseases in childhood 

 Pro-Kind (Projekte zur Klassifikation, Überwachung und Therapie in der Kinderrhaumatologie)  

 PädExpert / PädAssist 

 Seltene Erkrankungen bei Kindern und Wege zur psychosozialen Versorgung 

 Grafikstudie-Patientenschulung 

 Juvenile Idiopathic Arthritis (JIA), randomized, double blind, placebocontrolled, withdrawal, safty and efficacy 
Study in patients from 2-18 years 

 Humira Strive, Juvenile Idiopathic Arthritis (JIA) 

 CDFV890A12201 FCAS, An open-label, single arm, phase II study of DFV890 to assess the safety, tolerability and 
efficacy in participants with FCAS 

 Interkulturelle Kommunikation - Herausforderungen und Lösungsansätze bei der Behandlung türkischer Familien 
im deutschen Gesundheitssystem 

 Kawasaki-Krankheit vs. MIS-C bei Kindern: Ein umfassender Vergleich im realen Leben 

 International Validation of PREDICT-crFMF score: a novel model for predicting colchicine resistance in children with 
FMF 

 Autologe hämatopoetische Stammzelltransplantation bei Autoimmunerkrankungen 

 T2T Analysis in IL-1 mediated AID 

 T2T Ansätze und CAPS 

 CAPS und Schwangerschaft 

 Schwerhörigkeit und CAPS 

CCFC: 

 SHIELD-Studie; „Radiologische und biochemische Effekte bei Kindern, Jugendlichen und jungen Erwachsenen unter 
Supplementation mit dem Nahrungsergänzungsmittel Cholin auf die Cystische Fibrose-assoziierte Lebererkran-
kung“ 

 Vertex Studie VX18-809-127; “A Non-interventional Study in Germany and Austria to Describe the Standard of 
Care, Reasons for Changes in Cystic Fibrosis Therapy Decisions, and Healthcare Resource Utilization in F508del Ho-
mozygous Cystic Fibrosis Patients Who Initiated Orkambi® Treatment Between the Ages of 2 Through 11 Years” 

 Vertex Studie VX21-445-124; “A Phase 3 Double-blind, Randomized, Placebocontrolled Study Evaluating the Effi-
cacy and Safety of ELX/TEZ/IVA in Cystic Fibrosis Subjects 6 Years of Age and Older With a Non-F508del 
ELX/TEZ/IVAresponsive CFTR Mutation” 

 CF-Abdomen-Score; „Entwicklung und Validierung eines Kinder-Fragebogens zur Erfassung abdomineller Be-
schwerden bei Patienten mit Mukoviszidose (CF) auf Grundlage des CFAbd-Scores (CFAbd-Score.kid)“ 

 Studie „Small colony variants and mukoide Staphylokokken“ 

 Studie „CF-Therapie mit Kaftrio: Auswirkungen auf DNA-Methylierung, Genexpression und genetische Modulato-
ren“  

ZCDIR: 

 Mikrobiomdiagnostik und Fehlbesiedelung bei Kindern mit chronischem Darmversagen 

 Genotyp-phenotype correlation in children with MMIHS 

 Post-Endoskopisches Fieber und Infektion sowie Nutzen antimikrobieller Prophylaxe bei Kindern mit chronischem 
Darmversagen 

 Outcome of patients with Total colonic aganglionosis 

 Register REKUDA (Register Kurzdarmsyndrom Darmversagen) 

 ESPED Erhebung zu Chronischem Darmversagen bei Kindern 
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ZLKGKF: 

 European registry for Robin Sequence 

 Tübinger Cleft-Register 

 Studie zur Erfassung des elterlichen Erlebens bei Kindern mit Robin-Sequenz 

 Studie: Auswirkung eines einzeitigen gegenüber eines zweizeitigen Gaumenverschlusses bei Patienten mit einseiti-
ger Lippen-Kiefer-Gaumenspalte auf das Wachstum des Oberkiefers und die Zahnbogenrelation 

 Studie: Langzeitergebnisse bei Patienten mit unilateraler LKG-Spalte 

 Übersetzung und Validierung des CLEFT Q Fragebogens ins Deutsche  

 Schlafverhalten von Säuglingen und Kindern mit Gaumenspalte vor und nach Palatoplastik 

 2- und 3-dimensionale Analyse der Naso-Labial Region bei Patienten mit unilateraler Lippen-Kiefer-Gaumenspalte 

ZMoya: 

 IMAGINE Moyamoya: DFG gefördertes prospektives Projekt zur Evaluation der Bildgebung und Ätiologie der Mo-
yamoya Krankheit 

 Erweiterung zu IMAGINE Moyamoya Förderung durch ZSE Therapieforschungszentrum 

ZNF: 

 KOMET Studie: Selumetinib Antikörpertherapie bei NF1 assoziierten schmerzhaften und inoperablen plexiformen 
Neurofibromen bei Erwachsenen 

 Individualized molecular profiling and (immunological) targeting in patients with NF2 associated VS: a pilot grant 
approach focusing on whole genome sequencing and an ex vivo 3D cell culture model 

 Wachstumsverhalten und neurologisches Outcome von NF2-assoziierten intraspinalen Ependymomen im Beobach-
tungsverlauf und unter Therapie (Operation und Bevacizumab) 

 Wertigkeit und Vergleich der 1D versus 3D Volumenbestimmung im neuroonkologischen Setting zur Überwachung 
der NF2-assoziierten Vestibularisschwannome 

 Gerinnungssituation bei NF2 Patienten mit und ohne laufender Bevacizumabmedikation 

ZSA: 

 Rate of Progression in USH2A Related Retinal Degeneration 

 Rate of Progression in EYS Related Retinal Degeneration 

 Rate of Progression of PCDH15-Related Retinal Degeneration in Usher 

 Klinische Charakterisierung BEST Erkrankung 

 CNGB1 Retinitis Pigmentosa and Allied Disorders 

 Observational Study for Patients Treated with voretigene Nepravovec 

 Analyse der klinischen Untersuchungen von Patienten mit Netzhautdystrophien nach Behandlung mit Voreti-
gene neparvovec (LuxturnaTM) 

 Gyrate Atrophy Ocular and systemic Study (Gyros) 

 Project N: Exploration of new sensitive clinical readouts and biomarkers that can be used as clinical endpoints 
tailored to monitor treatment effects in PDE6A-, PDE6B- and RHO-linked retinitis pigmentosa: a non-interven-
tional trial 

 EyeConic: Qualification for Cone-Optogenetics 

 Novel biomarkers for morbus stargardt: Flavoprotein fluorescence and beyond 

 Explorative Studie über verschiedene Stimulationsmuster für die transkorneale elektrische Stimulation 

 Safety and efficacy of a bilateral single subretinal injection of rAAV.hCNGA3 in adult and minor patients with 
CNGA3-linked achromatopsia investigated in a randomized, wait list controlled, observer-masked trial  

 Evaluation der Wirksamkeit einer transkornealen Elektrostimulation bei Patienten mit Retinitis Pigmentosa - 
eine multizentrische, prospektive, randomisierte, kontrollierte und doppel-blinde Studie im Auftrag des Ge-
meinsamen Bundesausschusses (G-BA)  

 PDE6A gene therapy for retinitis pigmentosa 

 Cell-specific transcorneal electrostimulation (TES) as rehabilitation and support tool for gene therapy in retini-
tis pigmentosa 

 Belite Bio = DRAGON = Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-Masked, Placebo-Controlled Study to Eval-
uate the Safety and Efficacy of Tinlarebant in the Treatment of Stargardt Disease in Adolescent Subjects 

 A Prospective, Open-label, Phase 1b, Single-arm, Safety Study of an Intravitreal Application of a Recombinant 
Adeno-associated Virus Vector Expressing CNGA1 (AAV2.NN-CNGA1) in Patients with Retinitis Pigmentosa 
Due to CNGA1 Mutations 
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 NAC Attack, A Phase III, Multicenter, Randomized, Parallel, Double Masked, Placebo-Controlled Study Evaluat-
ing the Efficacy and Safety of Oral N-Acetylcysteine in Patients with Retinitis Pigmentosa 

ZSGF: 

 Standardisierte Zentren-zentrierte Versorgung von DSD über die Lebensspanne - DSDCare, BMG, (2519FSB503) 

 DSDCare Registerstudien 

 ISUTX 

 Etiology and pathogenesis of the MRKH syndrome, a female genital malformation; DFG (BR-5143-/5-1, 
AOBJ:639534) 

 DFG-Step-Up GZ: RA 2706/1-1 (SEQ4067 

 MMB-Stiftung zur interdisziplinären Versorgung 

ZSHE: 

 Silver-Russell syndrome and metabolic function, intern. multicenter study 

 Turner ysndrome minipuberty study, intern multicenter study 

 The GHD reversal trial, intern multicenter study 

 Kraniopharyngeom Longterm Outcome; deutsche multizentrische Studie 

 GH-Blutkonzentration bei sehr unreifen Frühgeborenen; monozentrische prospektive Studie  

 Male puberty in SRS und SGA, retrospektive monozentrische Studie 

ZSHör: 

 DB-OTO-001 A PHASE 1/2, OPEN-LABEL, MULTICENTER TRIAL WITH A SINGLE ASCENDING DOSE COHORT WITH 
UNILATERAL INTRACOCHLEAR INJECTION FOLLOWED BY A BILATERAL INJECTION EXPANSION COHORT TO EVALU-
ATE THE SAFETY, TOLERABILITY, AND EFFICACY OF DB-OTO IN CHILDREN AND INFANTS WITH BIALLELIC hOTOF 
MUTATIONS 

 AK-OTOF-NHS-002; A Natural History Study in Individuals with Otoferlin Gene (OTOF)-Mediated Hearing Loss 

 Dexamethasone-Eluting Cochlear Implant Electrode (CIDEXEL): Pivotal Study 

ZSL: 

 Biliary atresia, congenital; EudraCT Number: 2014-004693-42;  

 Safety and Tolerance of Immunomodulating Therapy with Donor-specific Mesenchymal Stem Cells in Pediatric Liv-
ing-Donor Liver Transplantation, EudraCT Number: 2014-003561-15;  

 An Open-label Extension Study to Evaluate Long-term Efficacy and Safety of A4250 in Children with Progressive 
Familial Intrahepatic Cholestasis Types 1 and 2 (PEDFIC 2), EudraCT Number: 2017-002325-38;  

 A Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled, Phase 3 Study to Demonstrate Efficacy and Safety of A4250 in 
Children with Progressive Familial Intrahepatic Cholestasis Types 1 and 2 (PEDFIC 1); EudraCT Number: 2017-
002338-21 

ZSNE: 

 Vatiquinone in FA (MOVE-FA); NCT05515536 

 BIIB132 in SCA3; NCT05160558 

 Elamipretide in POLG ataxia (NuPower); NCT05162768 

 VO659 in spinocerebellar ataxia types 1, 3 and Huntington’s disease; EudraCT-Nr. 2022-001314-19 

 VGL101 in ALSP; NCT05677659 

 Spastic ataxias (SPG7, ARSACS); NCT04297891 

 RFC1 ataxia; NCT05177809 

 preSPG4 – prodromal phase of SPG4; NCT03206190 

ZSNeph: 

 ARPKD; Patienten mit ARPKD 

 XLH; Patienten mit hypophosphatämischer Rachitis 

 Apherese-Register; Patienten zur Plasmapherese/Immunadsorption 

 Ureterabgangsstenose-„Vorstudie“; isolierte NBKS-Erweiterung b V.a. Ureterabgangsstenose 

 Neocyst (ARPKD, Nephronophthise und assoziierte Ziliopathien (NPH-RC), Bardet-Biedl-Syndrom (BBS), HNF1ß-
Nephropathie (HNF1ß) 

 Alport-Syndrom; Early-Pro-Tect 
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 CERTAIN; Nierentransplant 

 HP-Vax-Studie; Impferfolg nach HPV-Impfung 

 DZIF (Nierentransplantationsstudie) 

 INTENT; Erstdiagnose nephrotisches Syndrom 

 ZSE / ERKReg; seltene nephrologische Erkrankungen 

 Eculizumab-Ravulizumab; Eculizumabtherapie und Umstellung auf Ravulizumab 

 CRISPR-Kas9; ß-Thalassämie 

 Retrospektive Studie Cystinose;  

 Orchard Studie; metachromatischer Leukodystrophie 

 CRISPR mit Therakos Cellex; ß-Thalassämie 

 Epostudie; Pat. ab CKD G3 

ZSPT: 

 Nivolumab in Kombination mit Cisplatin und 5-Fluorouracil als Induktionstherapie bei Kindern, Jugendlichen 
und jungen Erwachsenen mit EBV-assoziiertem Nasopharynxkarzinom. A phase II stratified trial to assess hap-
loidentical T-depleted stemm cell transplantation in patients with sickle cell desease with no available sibling 
donor. 

 B-NHL-2013 - Treatment protocol of the NHL-BFM and the NOPHO study groups for mature aggressive B-cell 
lymphoma and leukemia in children and adolescents 

 International phase 3 trial in Philadelphia chromosome-positive acute lymphoblastic leukemia (Ph+ ALL) test-
ing imatinib in combinationwith two different cytotoxic chemotherapy backbones; An International Clinical 
Program for the diagnosis and treatment of children, adolescents and young adults with ependymoma 

 Multizentrische prospektive Studie zu einem randomisierten Vergleich von Carboplatinmit Cisplatinbei extra-
kraniellenmalignen Keimzelltumoren 

 Paediatric Hepatic International Tumour Trial, An international, over-arching trial, with four randomised com-
parisons, for paediatric, adolescent and young adult patients with newly diagnosed hepatoblastoma (HB) and 
hepatocellular carcinoma (HCC). 

 International cooperative treatmentprotocol for children and adolescents with lymphoblastic lymphma Treat-
ment of chemo-refractory viral infections after allogeneic stem cell transplantation with multispecific T cells 
against CMV, EBV and AdV: A phase III, prospective, multicentre clinical trial 

 Internationale kooperative prospektive Studie für Kinder und Jugendliche mit Standardrisiko-ALK-positiven 
ALCL zur Wirksamkeit einer Vinblastin-Therapie 

 Phase III Clinical Trial for CPX-351 in Myeloid Leukemia in Children with Down Syndrome 2018 

 Internationale, prospektive “Umbrella”-Studie für Kinder und Jugendliche mit atypischen teratoiden/rhabdoi-
den Tumoren (ATRT) incl. einer randomisierten Phase III-Studie zur Untersuchung der Nichtunterlegenheit 
von 3 Kursen Hochdosis-Chemotherapie (HDCT) verglichen mit fokaler Strahlentherapie in der Konsolidierung. 

 LOGGIC/FIREFLY-2: A Phase 3, Randomized, International Multicenter Trial of DAY101 Monotherapy Versus 
Standard of Care Chemotherapy in Patients with Pediatric Low-Grade Glioma Harboring an Activating RAF Al-
teration Requiring First-Line Systemic Therapy 

 International Euro Ewing (iEuroEwing) trial for treatment optimisation inpatients with Ewing sarcoma 

 A Phase I/II Study of Pembrolizumab (MK-3475) in Children with advanced melanoma or a PD-L1 positive ad-
vanced, relapsed or refractory solid tumor or lymphoma (KEYNOTE-051)  

 Prospective phase I/II study: Patient-individualized peptide vaccination based on whole exome sequencing 
with adjuvant GM-CSF in childrenwith relapsed acute lymphoblastic leukemia 

 A phase I/II safety, dose finding and feasibility trial of MB-CART19.1 in patients with relapsed or refractory 
CD19 positive B cell malignancies 

 Prospective Phase I/II, Single-Arm, Open-Label, Multicentre Study to Evaluate the Safety and Efficacy of Ta-
fasitamab (MOR00208) in Pediatric Patients with Relapsed or Refractory Acute B Lineage Leukemia  

 Prospective phase I/II trial of an individualized peptide vaccine in pediatric and AYA patients with metasta-
sized fusion-driven sarcomas following standard treatment 

 A multi-center phase I/II trial of memory T cell donor lymphocyte infusions after transplantation of CliniMACS 
TCRα/β and CD19 depleted stem cell grafts from haploidentical donors for hematopoietic cell transplantation 

 A phase I safety, dose finding and feasibility trial of GD2IL18CART in patients with relapsed or refractory GD2 
positive solid cancers 

 Internationales kooperatives Behandlungsprotokoll für Kinder und Jugendliche mit akuter lymphoblastischer 
Leukämie 

 EORTC 1634-BTG/NOA-23 
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 A Phase I/II, Single-Arm, Open label Study to Evaluate the Pharmacokinetics, Safety/Tolerability and Efficacy 
of the Selumetinib Granule Formulation in Children Aged >= 1 to < 7 Years with Neurofibromatosis Type 1 
(NF1) Related Symptomatic, Inoperable Plexiform Neurofibromas (PN) 

 A PROSPECTIVE, RANDOMIZED, OPEN-LABEL PHASE 2 STUDY TO EVALUATE THE SUPERIORITY OF INO-
TUZUMAB OZOGAMICIN MONOTHERAPY VERSUS ALLR3 FOR INDUCTION TREATMENT OF CHILDHOOD HIGH 
RISK FIRST RELAPSE B-CELL PRECURSOR ACUTE LYMPHOBLASTIC LEUKAEMIA 
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Mitwirkung an Leitlinien und Konsensuspapieren ZSE Tübingen 2024 

arcT: 

 Enthesitis-assoziierte JIA 

 MISC-C/PIMS 

 Pharmacode Therapie (Leitlinie GKJR) 

CCFC: 

 Sk2 Leitlinie Diabetes bei CF 

ZLKGKF: 

 AWMF-Leitlinie zur Therapie von Lippen-Kiefer-Gaumen-Fehlbildungen 

 ERN-Cranio; Clinical Practice Guidelines for Pierre Robin Sequence/Syndrome 

 ERN consensus statement on assessment of alveolar cleft repair 

ZMoya: 

 European Stroke Organisation (ESO) Guidelines on Moyamoya angiopathy Endorsed by Vascular European Reference Network 

(VASCERN) 

ZNF: 

 White Paper (Expertengremium NF) zur Definition von nicht operablen plexiformen Neurofibromen 

ZSA: 

 Clinical consent statement on RPE65 gene therapy (ERN-EYE, work in progress) 

 Clinical consent statement on retinitis pigmentosa (ERN-EYE with lead Katarina Stingl, work in progress) 

 Consent paper on chorioretinal atrophies after voretigene neparvovec, work in progress 

ZSGF: 

 S2K-Leitlinie Varianten der Geschlechtsentwicklung 

 S3-Leitlinie Blasenekstrophie-Epispadie-Komplex (BEEK) 

 S3-Leitlinie Stevens-Johnson-Syndrom 

 Europäische Leitlinie Lichen sclerosus 

ZSHE: 

 Kleinwuchs AWMF-Register Nr. 174-004 

 Hochwuchs 

 GHD Diagnostik 

 SRS 

ZSL: 

 DGVS Leitlinie Leise Leber, Genetische Cholestasesyndrome 

ZSNE: 

 DGN-Leitlinie: „Ataxien des Erwachsenenalters“ 

 DGN-Leitlinie: „Leukodystrophien und hereditäre Leukenzephalopathien im Erwachsenenalter“  

 ERN-RND-Leitlinie: „Metachromatic Leukodystrophy“ 

ZSNeph: 

 Antithrombotische Prophylaxe bei Nierentransplantation Gesellschaft für pädiatrische Nephrologie Leitlinie 

 Entwicklung eines standardisierten Citrat-Protokolls für die Pädiatrie 

ZSPT: 

 AWMF-S1-Leitlinie GPOH-Leitlinie Rhabdomyosarkome (inhaltsgleich mit ERN Guidelines for Patients with Rhabdo-
myosarcoma) 
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