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Neu begonnene Studien an der KJK

Neuropaddiatrie und Muskelerkrankungen

PASTA (Paediatric Arteriopathy Steroid Aspirin) trial: Hochdosierte Steroide bei Kindern mit Schlaganfall und
einseitiger fokaler Arteriopathie: eine prospektive multizentrische, parallelgruppierte, zweiarmige, randomisiert
kontrollierte, offene klinische Studie mit verblindeter Ergebnisbewertung, Ph. Ili

Schlaganfall und einseitige fokale Arteriopathie (FCA), Alter > 6 Monate - < 18 Jahre zum Zeitpunkt des
Schlaganfalles, aktiv seit 11/2025

Weitere Informationen: www.clinicaltrials.gov: NCT04873583

Padiatrische Hamatologie und Onkologie
NN7535-7822/FLORAL: Eine offene, multizentrische Rollover-Studie zur Charakterisierung der langfristigen
Sicherheit und Wirksamkeit von Etavopivat bei Erwachsenen, Jugendlichen und Kindern mit Sichelzellkrankheit

oder Thalassamie, die einen Behandlungsabschnitt in einer Etavopivat-Studie abgeschlossen haben, Ph. Il

Sichelzellerkrankung oder Thalassamie, ab 11 Monaten, aktiv seit 18.08.2025

Weitere Informationen: www.clinicaltrials.gov: NCT06609226

Rollover aus der Vorgdngerstudie HIBISCUS: A Study of Etavopivat in Adults and Adolescents With Sickle Cell
Disease: https://clinicaltrials.qgov/study/NCT04624659

Interfant-21: Internationales Behandlungsprotokoll fiir Sduglinge unter einem Jahr mit KMT2A-rearrangierter
akuter lymphoblastischer Leukdamie oder akuter Leukdamie mit gemischtem Phdnotyp, Phase lll

Akute lymphoblastische Leukdamie, Alter < 1 Jahr, aktiv seit 18.11.2025

Weitere Informationen: www.clinicaltrials.gov: NCT05327894

EPIK-P4: Eine einarmige Phase-lI-Studie zur Bewertung der Wirksamkeit, Sicherheit und Pharmakokinetik von
Alpelisib (BYL719) bei padiatrischen und erwachsenen Patienten mit PIK3CA-bedingtem Uberwuchsspektrum
(PROS), Ph. I

PIK3CA-assoziiertes Uberwuchsspektrum, Alter ab 2 Jahren, aktiv seit 11/2025

|Weitere Informationen: www.clinicaltrials.gov: NCT06997588|

Nachfolgestudie zu EPIK-P2: Study Assessing the Efficacy, Safety and PK of Alpelisib (BYL719) in Pediatric and Adult
Patients With PIK3CA-related Overgrowth Spectrum:
https://clinicaltrials.qov/study/NCT04589650. NEU: ohne Randomisierung und héhere Startdosis

|Link zur Homepage|
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SCREENA4CARE: Shortening the path to rare disease diagnosis by using newborn genetic
screening and digital technologies

Das SCREEN4CARE-Projekt: Pilotierung eines genetischen Neugeborenen-Screenings

Eine Erkrankung gilt in Europa als selten, wenn héchstens 5 von 10.000 Menschen betroffen sind. Insgesamt leben
in der EU schatzungsweise rund 30 Millionen Menschen mit einer Seltenen Erkrankung. Von derzeit 6.172
bekannten Seltenen Erkrankungen sind 72 % genetisch bedingt, und 70 % manifestieren sich bereits im Kindesalter.
Fiir viele Betroffene beginnt damit eine lange und belastende diagnostische Odyssee, die sowohl die medizinische
Versorgung als auch Therapieentscheidungen und die Familienplanung erheblich erschwert.

Genau hier setzt das europaische Forschungsprojekt Screen4Care an. Screen4Care ist ein auf finf Jahre angelegtes
EU-Konsortium, das 2021 im Rahmen der Innovative Medicines Initiative 2 (IMI2) gestartet wurde. Ziel des Projekts
ist es, durch innovative genetische Screeningmethoden und digitale Technologien den Weg zu einer friihzeitigen
Diagnose bei Seltenen Erkrankungen nachhaltig zu verkiirzen. Weitere Informationen: https://screen4care.eu/de
Ein zentraler Baustein des Projekts ist Arbeitspaket 3 unter der Leitung von Prof. Jan Kirschner. Dieses Arbeitspaket
widmet sich der klinischen Erprobung und Evaluation eines genetischen Neugeborenen-Screenings, welches das
etablierte, berwiegend metabolische, Neugeborenen-Screening sinnvoll erganzen soll. Fiir Screen4Care wurde ein
Panel von rund 250 behandelbaren genetischen Erkrankungen definiert -Panel;, Publikation:
. Das genetische Screening wird derzeit in Deutschland, Italien und Frankreich pilotiert, mit dem Ziel,
insgesamt 18.000 Neugeborene einzuschliefen. Fir Sduglinge, die friih Symptome entwickeln, deren Panel-
Screening jedoch unauffallig bleibt, bietet Screen4Care zusatzlich eine Trio-Whole-Genome-Sequenzierung auf
Forschungsbasis an. Damit sollen Erkrankungen identifiziert werden, die durch das Panel nicht erfasst werden,
sowie neue genetische Ursachen aufgeklart werden.

In Deutschland findet die Rekrutierung aktuell an mehreren universitdaren und nicht-universitdren Zentren statt,
darunter Universitatsmedizin Gottingen, Charité, Schwarzwald-Baar-Klinikum Villingen-Schwenningen und
Stadtisches Klinikum Karlsruhe. Informationsmaterialien und Rekrutierungshilfen sind verfiigbar unter:
https://linktr.ee/screen4care

Begleitend werden innerhalb des Projekts Praferenzstudien in der Bevolkerung durchgefiihrt sowie die Erfahrungen
der teilnehmenden Familien systematisch erhoben. Gemeinsam mit weiteren Forschungsinitiativen (
[PMID 40357684 tragt Screen4Care dazu bei, Chancen und Herausforderungen eines genetischen Neugeborenen-
Screenings besser zu verstehen.

Ansprechpartnerinnen an der KJK: Dr. Kathrin Freyler (Projektkoordination) und Dr. Johanna Engel (Arztin)

Assessing the physical activity of parents of children suffering from cancer: a cross-sectional
study

Untersuchung der korperlichen Aktivitat von Eltern krebskranker Kinder: eine
Querschnittsstudie

BMC Public Health: 2025 Nov 17;25:3969. doi: 10.1186/512889-025-25455-5

Carolin Ohnmacht, Charlotte M. Niemeyer, Antonia Pahl, Albert Gollhofer & Alexander Puzik

Diese Querschnittsstudie mit Eltern (N=40) krebskranker Kinder wurde zur Evaluation des Bewegungsverhaltens der
Eltern durchgeflihrt. Ziel war es zu verstehen, wie sich die kdrperliche Aktivitdat und das Sitzverhalten der Eltern
wahrend der Therapie ihres Kindes verandern und welche Unterstiitzung sie sich wiinschen. Eltern krebskranker
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Kinder verbringen sehr viel Zeit im Krankenhaus, stehen unter hoher Belastung und spielen gleichzeitig eine wichtige
Rolle als Vorbilder fiir ihre Kinder.

Die Untersuchung zeigt eines ausdrticklich, die Krebserkrankung eines Kindes beeinflusst das Leben der Eltern
deutlich. Vor der Diagnose waren die meisten Eltern ausreichend aktiv. Wahrend der Behandlung nimmt ihr
Aktivitatsniveau jedoch erheblich ab — besonders wahrend stationarer Klinikaufenthalte. Hier sinkt die kdrperliche
Aktivitat im Vergleich zum vorherigen Niveau um 82% ab und gerade einmal 5% der Eltern kénnen die
Bewegungsempfehlungen der WHO noch umsetzen. Gleichzeitig kommt es zu einer Verdopplung von taglichen
Sitzzeiten. Im Krankenhaus verbringen Eltern Gber zehn Stunden taglich im Sitzen. Zu Hause verbessert sich die
Situation etwas, erreicht aber meist nicht das urspriingliche Niveau.

Weitere Folgen des besonderen Zustands sind sptlirbar, u.a. berichten 45% der Eltern Gber neue korperliche
Beschwerden wie Riicken-, Kopf-, Schulter und Magenschmerzen seit Behandlungsbeginn des Kindes. Gleichzeitig
ist der Wunsch nach Unterstiitzung grol3, iber 90% der Eltern wiinschen sich Bewegungs- oder Sportangebote direkt
in der Klinik, v.a., wenn dafiir ein geeigneter Raum zur Verfligung steht.

Zusammengefasst bewegen sich Eltern krebskranker Kinder deutlich weniger, sitzen mehr und fast die Halfte
entwickeln korperliche Beschwerden. Der Bedarf an gezielten Bewegungsangeboten ist eindeutig. Die Studie zeigt
erstmals, wie wichtig es ist, nicht nur die erkrankten Kinder, sondern auch ihre Eltern sporttherapeutisch zu
begleiten, die Familie ganzheitlich zu starken, eine aktive Vorbildfunktion zu ermdglichen und langfristige
Belastungen vorzubeugen. Basierend auf diesem Wissen, integriert die Sporttherapie der KIK neben dem
erkrankten Kind auch Eltern und Geschwister, um die gesamte Familie wirksam und nachhaltig zu unterstiitzen.

Ansprechpartner an der KJK: Carolin Ohnmacht, Dr. Alexander Puzik
|Weitere Informationen: https://link.springer.com/epdf |

Veroffentlichung von Studienergebnissen unter Beteiligung der KJK

Impact of Delivery Mode on Neonatal Outcomes in Extremely Preterm Infants Born at 22 + 0 to 25 + 6 Weeks of
Gestation.

Filiz Markfeld-Erol, Martin Kuntz, Valeria Laufs, Susanne Tippmann ,Ingolf Juhasz-Boss, Annette Hasenburg and
Joscha Steetskamp.

Medicina 2025, 61(10), 1880; https://doi.org/10.3390/medicina61101880

Link zum Artikel: https://www.mdpi.com/1648-9144/61/10/1880

Prospective Whole-Genome Sequencing to Identify Bacterial Transmission and Its Modifiers in Neonates
Timmy Nguyen, Fabian Birkin, Stefany Ayala-Montafio, lvan Acevedo Monterrosa, Daniel Jonas, Daniel Klotz, Hans
Fuchs, Martin Kuntz, Christian Schneider, Martin Wolkewitz, Tjibbe Donker, Sandra Reuter, Tim Go6tting, Philipp

Henneke
JAMA Netw Open Published Online: November 21, 2025 2025;8;(11):€2541409. doi:10.1001/jamanetworkopen.2025.41409

Link zum Artikel: https://jamanetwork.com/journals/jamanetworkopen/fullarticle/2841748
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