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Vorwort 

Das Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen (FZSE) sieht als seine Aufgabe, die 

medizinische Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen (SE) zu verbessern. Eine 

Erkrankung gilt als selten, wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen davon betroffen sind. 

Selten ist dabei nur das jeweilige Krankheitsbild: Allein in Europa geht man von 30 Millionen 

Betroffenen aus, in der Bundesrepublik Deutschland von ca. 4 Millionen, die meisten von ihnen 

sind Kinder. Patient*innen mit Symptomen einer seltenen Erkrankung erhalten oft erst nach 

vielen Arztbesuchen und nach zahlreichen diagnostischen Maßnahmen eine Diagnose oder 

Ursachenklärung ihrer Symptome, wobei wertvolle Zeit verloren geht. Oft wird am Ende auch 

keine definitive Diagnose gestellt. Handlungsrelevante Entscheidungen für die Behandlung 

und Vorsorge sind somit erheblich erschwert und Patient*innen und Eltern von betroffenen 

Kindern bleiben in Unsicherheit hinsichtlich Ursache, Behandlungsmöglichkeiten, Prognose 

und Anlaufstellen ihrer Erkrankung. Oft fehlen den Betroffenen nicht nur wohnortnahe, 

sondern auch bundesweit Ansprechpartner*innen und Experten*innen für die jeweilige 

bestätigte oder vermutete seltene Erkrankung.  

Ein zentrales Ziel des FZSE zur Verbesserung der Versorgung von Patient*innen mit einer 

seltenen Erkrankung ist es daher, eine schnellere und gezieltere Diagnosestellung zu 

gewährleisten sowie eine professionelle Weiterbehandlung einzuleiten und ‐ wo möglich – 

Therapieempfehlungen auszusprechen oder über Möglichkeiten für klinische Studien zu 

informieren. Dies geschieht in den Fachzentren des FZSE aber auch über Kooperationen und 

Vernetzung mit anderen Abteilungen des Universitätsklinikums, mit anderen ZSEs in Baden-

Württemberg und bundesweit, sowie mit Spezialisten in Deutschland, Europa und oft auch 

international. Eine aktive Zusammenarbeit mit der ACHSE (Allianz Chronischer Seltener 

Erkrankungen e.V.), den Patientenorganisationen und Selbsthilfegruppen ist unentbehrlich, 

denn oft finden Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung neben den fachspezifischen 

Empfehlungen und Behandlungen eine sehr wertvolle Anlauf- und Austauschstelle bei den 

jeweiligen Selbsthilfegruppen oder beim Dachverband von und für Menschen mit chronischen 

seltenen Erkrankungen. 

Das Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen blickt auf ein erfolgreiches Jahr 2024 zurück. 

Das koordinierende A-Zentrum und die 14 Fachzentren (B-Zentren) des FZSE hatten die 

Möglichkeit viele Projekte weiterzuführen und mehrere neue zu initiieren. Am UKF gab es 2024 

etwa 10.000 stationäre Behandlungsfälle für Patient*innen, die Symptome einer seltenen 

Erkrankung zeigen, und ein Vielfaches an ambulanten Patient*innen. Im Herbst 2024 konnten 

wir einen neuen Kooperationspartner durch das, von Prof. Dr. Peter Martin gegründete, C 

Zentrum an der Séguin-Klinik am Epilepsiezentrum Kork gewinnen. Im Rahmen der 

Kooperation soll die medizinische Versorgung und Betreuung insbesondere von Jugendlichen 

und jungen Erwachsenen mit intellektuellen Entwicklungsstörungen im Rahmen von 

genetischen Syndromen verbessert werden. Ein besonderer Fokus liegt auf der Transition von 

der Pädiatrie in die Erwachsenenmedizin, wo die Zusammenarbeit dazu beitragen soll, diesen 

Übergang für die Patient*innen und deren Familien zu erleichtern. Auch über den Standort 

hinweg führten wir die Kooperationen mit anderen ZSE Typ A und Typ B Zentren, 

Krankenhäusern und Reha‐Einrichtungen sowie mit anderen Expertenzentren im Rahmen der 

Vernetzung in den Europäischen Referenznetzwerken (ERN) und den Deutschen 

Referenznetzwerken (DRN) fort. Diese vernetzte Struktur unterstützt das Ziel, Patient*innen 

mit initial unklarer Diagnose eine umfassende Diagnostik‐ und Therapieinfrastruktur 

anzubieten. 
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Bis zum Jahresende 2024 wurde das 2021 gestartete bundesweite Projekt Selektivvertrag für 

die Durchführung einer Exomanalyse zur Diagnosefindung bei Patient*innen mit unklaren 

seltenen Erkrankungen erfolgreich beendet. Das FZSE hat als Zentrum für SE mit klinischer 

Genommedizin aktiv an dieser Versorgungsstruktur teilgenommen. In den vergangenen 

Jahren hat die Nationale Strategie für Genommedizin des BMG mit der Initiative genomDE 

das Ziel verfolgt, die Genommedizin in Deutschland für die Prävention, Diagnose und 

Behandlung von seltenen genetisch bedingten Krankheiten sowie Krebserkrankungen in die 

Gesundheitsversorgung zu integrieren.  Im Rahmen des Gesundheitsversorgungsweiter-

entwicklungsgesetzes (GVWG) 2021 wurde in § 64e SGB V ein Modellvorhaben zur 

umfassenden Diagnostik und Therapiefindung mittels Genomsequenzierung sowohl bei 

seltenen Erkrankungen als auch bei onkologischen Erkrankungen beschlossen. Im Laufe 2024 

wurden bundesweit und auch an unserem Standort aktiv die Vorbereitungen für dieses Projekt 

getroffen, so dass auch am Universitätsklinikum Freiburg ab 2025 mit dieser neuen Möglichkeit 

der umfassenden Diagnosefindung gestartet werden konnte. Im Rahmen des 

Modellvorhabens zur Genomsequenzierung (MV GenomSeq) werden Personen mit seltenen 

Erkrankungen oder Krebserkrankungen untersucht um genetische Veränderungen zu 

identifizieren, die diese Krankheiten potenziell verursachen können. Dies ermöglicht eine 

frühzeitige und genauere Diagnose sowie maßgeschneiderte Behandlungen, die individuell 

auf die genetischen Besonderheiten der Patientinnen und Patienten zugeschnitten sind.  

Als ein wichtiger Schritt zur Sicherung der Qualitätsanforderungen eines NAMSE Typ A 

Zentrums wurde Ende 2021 die Zertifizierung für Typ A Zentren eröffnet. Das A-Zentrum des 

FZSE erhielt Januar 2023 die Zertifizierung zum Referenzzentrum für Seltene Erkrankungen 

(Typ A Zentrum nach NAMSE) und hat 2024 die zweite jährliche Überwachung 

(Rezertifizierung) erfolgreich bestanden. Das Zertifikat bestätigt dem FZSE zum einen die 

kompetente Versorgungsqualität für Menschen mit Seltenen Erkrankungen und unklaren 

Diagnosen. Zum anderen verpflichtet es die bestehende Qualität zu sichern, kontinuierlich 

weiterzuentwickeln und auf Änderungen der Anforderungen zu reagieren. 

2024 hat das FZSE zum Anlass des Internationalen Tages der Seltenen Erkrankungen eine 

online Veranstaltung angeboten, welche vor allem an niedergelassene Haus- und 

Fachärzt*innen gerichtet war. In Zusammenarbeit mit dem Interdisziplinären Zentrum für 

Kraniofaziale Anomalien und der Sozialberatung am FZSE wurden u.a. aktuelle Projekte, 

praktische Aspekte der Lotsentätigkeit und Fallbearbeitung im A-Zentrum, humangenetische 

Diagnostikansätze zur Diagnosefindung bei unklaren Fällen und die Unterstützung durch die 

Sozialberatung am FZSE für Betroffene präsentiert. Ein weiterer Höhepunkt des Jahres war 

die 3-tägige Teilnahme des FZSE an den Science Days im Europapark, wo nicht nur 

Schulgruppen, sondern auch zahlreiche Familien mit großem Interesse das Thema seltene 

Erkrankungen erkundet haben.   

Mein herzlicher Dank gilt allen Mitarbeiter*innen des FZSE, sowohl im koordinierenden A 

Zentrum, als auch in den Fachzentren, die mit ihrem unermüdlichen Einsatz die 

interdisziplinäre Zusammenarbeit im Zentrum vorantreiben. Mit diesem Engagement 

versuchen wir unser Bestes, um Menschen mit seltenen Erkrankungen vielfältig zu 

unterstützen. 

 

Dr. med. Katalin Komlosi 

Ärztliche Leitung FZSE 

Im Mai 2025  
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1 Darstellung des Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen 

(FZSE) 

1.1 Das koordinierende A Zentrum (NAMSE Typ A Zentrum) 

Mehrere Kliniken und Institute am Universitätsklinikum Freiburg haben sich 2009 zur 

interdisziplinären Patientenbetreuung, Diagnostik und Forschung an Seltenen Erkrankungen 

als ein Koordinationszentrum „Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen (FZSE, englisch:  

Freiburg Center for Rare Diseases)“ zusammengeschlossen. Das Ziel des FZSE ist die in 

Freiburg schon vorhandene Expertise auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen zu einem 

interdisziplinären Forschungs- und Behandlungszentrum auf höchstem Niveau unter 

gleichzeitiger ökonomischer Nutzung von Ressourcen im Universitätsklinikum Freiburg zu 

etablieren. Das FZSE ergänzt als Koordinationszentrum die Abteilungsstruktur des Klinikums. 

Es besteht aus einem koordinierenden A Zentrum (NAMSE Typ A Zentrum) sowie integrierten 

und assoziierten Fachzentren (NAMSE Typ B Zentren). Diese bilden das Zentrum im Sinne 

des Nationalen Aktionsbündnisses für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Die 

integrierten B-Zentren wurden 2017 als solche im baden-württembergischen 

Landeskrankenhausplan eingetragen.  

Das A-Zentrum des FZSE ist seit Januar 2023 als Referenzzentrum für Seltene Erkrankungen 

(Typ A Zentrum nach NAMSE) zertifiziert. 

Über bereits etablierte Strukturen am Klinikum hinaus beinhaltet das Freiburg Zentrum für 

Seltene Erkrankungen folgende Innovationen: 

• Koordinierte phänotypische, funktionelle und molekulare Diagnostik von Seltenen 
Erkrankungen, 

• fachlich-medizinische Verbesserung der Versorgung von Patienten mit Seltenen 
Erkrankungen durch enge interdisziplinäre Vernetzung und Fortentwicklung der 
fachlichen Kompetenz, 

• organisatorische Verbesserung der Schnittstelle von Patientenversorgung und 
Erforschung von Seltenen Erkrankungen durch den Aufbau von interdisziplinären 
Daten- und Materialbanken sowie durch die Etablierung sicherer IT-Strukturen, 

• Verbesserung der Voraussetzungen für klinische und experimentelle Forschung an 
Seltenen Erkrankungen, 

• Verbesserung der Darstellung der Kompetenz bezüglich Seltener Erkrankungen nach 
außen zur Bindung von Zuweiser*innen, Patient*innen, Selbsthilfegruppen und 
Forschungseinrichtungen. 
 

Der größte Anteil seltener Erkrankungen ist genetisch bedingt. In diesen Fällen kann die 

Diagnose i.d.R. durch eine genetische Untersuchung gestellt oder bestätigt werden. Die 

humangenetische Diagnostik am Universitätsklinikum Freiburg wird mit einem breiten 

Leistungsspektrum für alle Altersgruppen am Institut für Humangenetik, vorwiegend für Kinder 

mit seltenen Erkrankungen auch in der Sektion Pädiatrische Genetik der Klinik für Allgemeine 

Kinder- und Jugendmedizin durchgeführt. Neben einer umfangreichen humangenetischen 

Labordiagnostik stehen ein Team von Fachärzt*innen sowie ein interdisziplinäres Team in der 

klinisch-genetischen und psychosozialen Sprechstunde für die genetische und psychosoziale 

Beratung, Aufklärung vor genetischen Untersuchungen, sowie für die Befundmitteilung zur 

Verfügung. 
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1.2 Die Fachzentren (NAMSE Typ B Zentren)  

1. Zentrum für Fragile Haut und Epidermolysis bullosa 
Leitung: Prof. Dr. C. Has 

2. Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen 
Leitung: Prof. Dr. D. Stolz  

3. Zentrum für Neuromuskuläre Erkrankungen im Kindesalter 
Leitung: Prof. Dr. J. Kirschner 

4. Zentrum für Angeborene Stoffwechselerkrankungen 
Leitung: Prof. Dr. U. Spiekerkötter 

5. Zentrum für Angeborene und Erworbene Blutkrankheiten 
Leitung: Dr. Sarah Salou 

6. Centrum für Chronische Immundefizienz 
Leitung: Prof. Dr. S. Ehl 

7. Zentrum für Gefäßfehlbildungen 
Leitung: PD Dr. F. Kapp 

8. Epilepsiezentrum 
Leitung: Prof. Dr. A. Schulze-Bonhage 

9. Zentrum für Skelettentwicklungsstörungen 
Leitung: PD Dr. E. Lausch 

10. Zentrum für Seltene Augenerkrankungen 
Leitung: Prof. Dr. T. Reinhard 

11. Zentrum für Genetische Nierenerkrankungen 
Leitung: Prof. Dr. W. Kühn 

12. Zentrum für Seltene Rheumatologische Erkrankungen 
Leitung: Prof. Dr. N. Venhoff 

13. Zentrum für Verhornungsstörungen 
Leitung: Prof. Dr. Dr. J. Fischer  

14. Freiburger Interdisziplinäres Zentrum für Kraniofaziale Anomalien 
Leitung: Dr. Dr. S. Müller-Hagedorn 

 

1.3 Neue Kooperationen 

C Zentrum an der Séguin-Klinik in Kehl-Kork 

An der Séguin-Klinik für Menschen mit schwerer geistiger oder mehrfacher Behinderung am 

Epilepsiezentrum Kehl-Kork wurde durch Prof. Dr. med. Peter Martin ein C Zentrum gegründet. 

Das FZSE und das C Zentrum haben Ende 2024 eine Kooperationsvereinbarung 

abgeschlossen, um die medizinische Versorgung und Betreuung von Patient*innen mit einer 

seltenen Erkrankung, insbesondere von Jugendlichen und jungen Erwachsenen mit 

intellektuellen Entwicklungsstörungen im Rahmen von genetischen Syndromen, zu 

verbessern. Ein besonderer Fokus liegt auf der Transition von der Pädiatrie in die 

Erwachsenenmedizin, wo die Zusammenarbeit dazu beitragen soll, diesen Übergang für die 

Patient*innen und deren Familien zu erleichtern.  
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1.4 Organigramm  

 
 

 

Glossar 

FZSE – Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen 

NAMSE – Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen Erkrankungen 

NAMSE Typ A Zentrum – Koordinierendes A Zentrum 

NAMSE Typ B Zentren – Integrierte und assoziierte Fachzentren 
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1.5 FZSE A-Zentrum Team 

 

 
Dr. K. Komlosi 

 
Zentrumsleitung 
Oberärztin 
Institut für Humangenetik 

 
Dr. Leonora Houet 

 
Ärztliche Lotsin  

 
Günther Storz 

 
Verwaltungsreferent 
 
 

 
 
 

 

 
Elena Genz 

 
Nichtärztliche Lotsin  
Teamassistenz 
 
 

 
Susanne Hammes 

 
Koordinatorin 
FZSE A-Zentrum 
 
 
 
 
 
 

 

 
Luis Meister 
 

Koordinator 
FZSE A-Zentrum 
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1.6 Vorstand 

 

Dr. K. Komlosi 
 

Zentrumsleitung 
Sprecherin des Vorstands  
Oberärztin 
Institut für Humangenetik 

Prof. Dr. J. Kirschner 
 

Stv. Sprecher des 
Vorstands 
Ärztlicher Direktor  
Klinik für Neuropädiatrie 
und Muskelerkrankungen 

 

 
Prof. Dr. D. Böhringer 

 
Oberarzt 
Klinik für Augenheilkunde 
 
 

 
 
 

 

 
Dr. M. Schmidts 

 
Fachärztin 
Zentrum für Kinder- und 
Jugendmedizin 
 
 

 
Susanne Hammes 

 
Koordinatorin 
FZSE A-Zentrum 
 
 
 
 
 
 
 

 
Luis Meister 
 

Koordinator 
FZSE A-Zentrum 
 
 

 
 

 
 

 

Der Vorstand des FZSE setzt sich aus der ärztlichen Leiterin, aus drei gewählten Mitgliedern 

aus den Reihen der B-Zentren, sowie aus den Koordinator*innen des A-Zentrums zusammen. 

Der Vorstand wählt aus seinen eigenen Reihen eine*n stellvertretende*n 

Vorstandssprecher*in.  
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2 Leistungsangebot 

Für Patient*innen mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine seltene Erkrankung besteht 

die Möglichkeit sich am FZSE anzumelden. Hierfür stehen ärztlich entwickelte 

Patient*innenfrage- und Anmeldebögen bereit. Alle telefonischen und schriftlichen Anfragen 

werden durch die nichtärztliche und ärztliche Lotsin des koordinierenden A Zentrums 

bearbeitet. Darüber hinaus versteht sich das FZSE als fachübergreifende Lotsenstelle, um 

Patient*innen und Ärzt*innen die aufwändige Suche nach einem Expert*innenzentrum für 

seltene Erkrankungen in Freiburg oder an anderen (inter-)nationalen Standorten zu 

erleichtern. 

Für Patient*innen mit gesicherter Diagnose einer seltenen Erkrankung bieten die vierzehn 

Fachzentren des FZSE eine direkte Anlaufstelle. Das koordinierende A Zentrum stellt auf 

seiner Website eine Übersicht über die dort versorgten Krankheitsbilder und die jeweiligen 

Ansprechpartner*innen dar. Des Weiteren wird seit dem 01.07.2023 eine sozialrechtliche 

Beratung im Rahmen eines Pilotprojektes mit Schwerpunkt auf Patient*innen der 

Immundefektambulanz angeboten. Sollten Patient*innen oder Zuweiser*innen ihr 

Krankheitsbild in der Auflistung nicht finden oder sich nicht sicher sein, welches der 

Fachzentren für sie zutreffend ist, bietet das koordinierende A Zentrum Unterstützung bei der 

Suche weiterer Anlaufstellen an. 

Seit dem 01.04.2022 ist das FZSE dem Selektivvertrag zur besonderen Versorgung nach 

§140a SGB V als indikationsstellendes Zentrum für Seltene Erkrankungen und ab dem 

01.01.2024 als sequenzierendes Zentrum für Seltene Erkrankungen beigetreten. Diese 

Versorgungsform wurde von den Krankenkassen zum 31.12.2024 beendet, da ab Q4/2024 

bundesweit mit dem Modellvorhaben für Genomsequenzierung gestartet werden konnte. Der 

Selektivvertrag diente zur interdisziplinären, multizentrischen Umsetzung von Maßnahmen 

des Nationalen Aktionsplans für Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE), auf 

Grundlage der Erkenntnisse des nationalen Innovationsfondsprojektes TRANSLATE-NAMSE. 

Ziel des Vertrages war es, bei Versicherten mit Verdacht auf eine seltene, angeborene, 

genetische Erkrankung, durch einen interdisziplinären Ansatz und eine Exomsequenzierung 

eine sichere Diagnose zu stellen. Als Mitglied im Wissenschaftlichen Beirat zum 

Selektivvertrag bestand in der Exomdiagnostik von unklaren Fällen eine enge Vernetzung des 

FZSE auch mit den anderen A Zentren. 2024 wurden auch am UKF die Vorbereitungen für 

das Modellvorhaben Genomsequenzierung getroffen, um 2025 mit dieser neuen 

Versorgungsform eine umfassende humangenetische Diagnostik am Standort anzubieten. 
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3 Leistungserbringung in der Patient*innenversorgung 

3.1 Koordinierendes A Zentrum  

Im Berichtszeitraum 2024 wurden insgesamt 184 Anfragen (2023: 138, 2022: 149) an das 

koordinierende A Zentrum gestellt. 

 

Im zeitlichen Verlauf haben die Anfragen an das A-Zentrum stetig zugenommen, einschließlich 

der Anteil der durch den betreuenden Hausarzt oder Facharzt gestellten Anfragen. 

 

 

HA, FA, Klinik; 47%

ACHSE, Orphanet; 
2%

Pat., Angehörige; 
51%

ZUWEISUNG AN DAS KOORDINIERENDE A -
ZENTRUM (2024)  
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Pat., Angehörige

0 50 100 150 200
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Anfragen an das A-Zentrum FZSE 
(2020 - 2024)

allg. Anfragen

Hausarzt/ FA
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Zum Zeitpunkt der Anfrage war bei 24% der Patient*innen eine Seltene Erkrankung bereits 

bekannt; bei 76% der Anfragen war die Diagnose noch unklar. 

 

Auswertung der Anfragen von Patient*innen mit vollständigen Unterlagen  

 

Nach interner Fallbesprechung wurden bei 41% der Patient*innen aus dem A-Zentrum die 

Indikation zur weiterführenden humangenetischen Diagnostik gestellt (Fokus: Erwachsene mit 

vollständigen Unterlagen). Bei 35% der Patient*innen ergaben sich keine Anhaltspunkte für 

das Vorliegen einer SE (keine Indikation zur genetischen Diagnostik). 

Einige Beispiele zu Verdachtsdiagnosen bei Anfragen an das A-Zentrum des FZSE: 

• Bindegewebsstörung / EDS / Marfan-Syndrom / fam. Aortenaneurysma 

• Knochenstoffwechselstörungen 

Diagnosestatus bei Anfrage

SE bereits bekannt Diagnose noch unklar

Klinische Diagnose 
SE

Indikation zur gen. 
Diagnostik bei V.a. SE

Gen. Diagnostik bereits 
erfolgt, weitere Beratung 

gewünscht

Keine Anhaltspunkte 
für SE

KRANKHEITSSPEKTRUM BEI ANFRAGE
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• Stoffwechselstörung / M. Fabry / M. Gaucher  

• Autoinflammatorische Syndrome 

• Mitochondriopathien / MELAS  

• Vaskuläre Malformationen 

• Genetisch bedingte Kardiomyopathien 

• Neurofibromatose 

• Syndromale Erkrankungen (z.B. CBL, GATA2) 

• Imprintingstörung 
 

Ergebnisse der genetischen Diagnostik (A-Zentrum Zeitraum 2024):  

 

• Bei 26% genetischer Befund passend zu SE 

• Bei 16% unauffällige Genetik, aber klinische Diagnose passend zu einer SE (z.B., 

IgG4-assoziierte Erkrankung, undifferenzierte Kollagenose, Vaskulitis, hEDS, 

Lichturtikaria) 

• Bei 35.5% kein Nachweis pathogener Varianten, Diagnose SE unwahrscheinlich 

• Bei 22.5% Ergebnisse noch i. B. (V.a. GATA2 / MODY / MELAS / vask. Malformation / 

Knochenstoffwechselstörung / monogene Bindegewebsstörung / Autoinflammation) 

 

3.2 Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen 

gegenüber bisher unklaren Diagnosen  

Für das A-Zentrum des FZSE ist eine umfangreiche humangenetische Diagnostik am Standort 

verfügbar. Nach Bearbeitung der 2024 im koordinierenden A-Zentrum eingegangenen 

Anfragen mit Fokus auf erwachsenen Patient*innen mit unklarer Diagnose wurde auf 

Grundlage interner Fallbesprechungen bei ca. 41% der Patient*innen mit ausführlichen 

Vorbefunden die Indikation zur weiterführenden humangenetischen Diagnostik gestellt. Die im 

Laufe des Jahres 2024 durch das A-Zentrum des FZSE veranlasste molekulargenetische (und 

teilweise zytogenetische) Diagnostik erbrachte bislang folgende Ergebnisse: in 26% auffälliger 

molekulargenetischer Befund passend zu SE, bei 16% war die genetische Diagnostik 

unauffällig aber die klinische Diagnose war passend zu einer SE, bei 35.5% waren keine 

Genetischer 
Befund passend zu 

SE 26%

Unauffällige Genetik, 
aber klinische Diagnose 

passend zu SE 16%

Kein Nachweis 
pathogener 

Varianten, Diagnose 
SE unwahrscheinlich

35.5%

Ergebnisse noch i.B.
22.5%

ERGEBNISSE DER GENETISCHEN DIAGNOSTIK 
(A-ZENTRUM 2024, FOKUS ERW. PAT.)
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pathogenen Varianten nachweisbar und die klinische Diagnose SE war unwahrscheinlich und 

bei 22.5% ist die genetische Diagnostik und weitere klinische Abklärung noch i. B..  

Einige Beispiele zu genetisch gesicherten Diagnosen: Erkrankungen aus der Gruppe der 

monogenen Bindegewebsstörungen, monogene autoinflammatorische Syndrome, 

Imprintingstörungen (Temple-Syndrom), syndromale Erkrankungen (CBL-Syndrom), 

Tumorprädispositionssyndrome, genetisch bedingte Kardiomyopathie.  

 

Neben dem A-Zentrum des FZSE wurde die Indikation zur erweiterten humangenetischen 

Diagnostik für Patient*innen mit unklarer Diagnose und V.a. seltene Erkrankung überwiegend 

in den B-Zentren, beispielsweise über das Institut für Humangenetik, das B-Zentrum für 

Verhornungsstörungen, die Sektion Pädiatrische Genetik, das B-Zentrum für Neuromuskuläre 

Erkrankungen im Kindesalter oder das Zentrum für angeborene und erworbene 

Blutkrankheiten und Centrum für Chronische Immundefizienz (CCI) gestellt.  

Des Weiteren beteiligte sich das FZSE als Zentrum für Seltene Erkrankungen erfolgreich - bis 

zum regulären Auslaufen am 31.12.2024 - am Selektivvertrag, ein bundesweites Projekt der 

besonderen Versorgung nach §140a SGB V.  

Bereits 2024 wurden die internen Voraussetzungen zur Vorbereitung auf den bundesweiten 

Start des Modellvorhaben Genomsequenzierung (MVG) geschaffen (offizielle Bezeichnung: 

"Modellvorhaben zur umfassenden Diagnostik und Therapiefindung mittels 

Genomsequenzierung bei seltenen und bei onkologischen Erkrankungen gemäß § 64e 

SGB V“). Im Rahmen des MVG können künftig Patient*innen mit Verdacht auf eine seltene 

Erkrankung, eine erbliche Tumorprädisposition oder eine onkologische Erkrankung mittels 

Genomsequenzierung untersucht werden. Dies soll eine frühzeitige und spezifische Diagnose 

und damit eine individualisierte Therapie ermöglichen. Die Sequenzierung des Keimbahn-

Genoms wird am Institut für Humangenetik UKF durchgeführt. Die dabei erhobenen klinischen 

und genomischen Daten werden sowohl für die präzise Diagnosestellung und/oder 

Therapieempfehlung der eingeschlossenen Patient*innen genutzt als auch für die Evaluation 

der Qualität der medizinischen Behandlung und des Modellvorhabens insgesamt. Bei 

entsprechender Patient*inneneinwilligung können die Daten auch in der genomischen 

Forschung verwendet werden als wertvolle Grundlage für die Entwicklung neuer Therapien, 

die Personalisierung von Behandlungsansätzen und die Erforschung genetischer Ursachen 

von seltenen Krankheiten oder Krebserkrankungen. Der Patient*inneneinschluss ist ab 2025 

geplant.  
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3.3 Besondere Aufgaben der integrierten Fachzentren 

Das FZSE leistet besondere Aufgaben nach §2, Anlage 1, G-BA Beschluss „Zentrums-

Regelungen“ vom 05.12.2019. Diese werden seit dem 01.02.2020 in einem 

Dokumentationssystem erfasst. Die Übersicht stellt die erbrachten besonderen Aufgaben der 

integrierten Fachzentren im Zeitraum Januar-Dezember 2023 dar. 

 

*Aus dem stationären Sektor.  

Seit dem 01.07.2023 wird außerdem eine Sozialberatung geleitet von Frau Ingrid Wüstner 

(Sozialdienst UKF) im Rahmen eines Pilotprojektes am FZSE mit Schwerpunkt auf 

Patient*innen der Immundefektambulanz, aber auch für Patient*innen anderer B-Zentren 

angeboten. 

3.4 Register 

Wie in Kapitel 4.3 ersichtlich, sind die Fachzentren des FZSE an einer Vielzahl von Registern 

beteiligt. Es handelt sich i.d.R. um einzigartige Register für eine Krankheitsgruppe, die außer 

den zwei, nicht fremdfinanzierten Registern am Standort in Kooperation mit anderen Kliniken 

und Fachgesellschaften aufgebaut und betreut werden.  

Weitere Informationen zu den Fachzentren und ihren jeweiligen Registern finden sich unter 

https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fachzentren-und-krankheitsbilder.  

Besondere Aufgaben 2023 Anzahl  

Versorgungsleistungen 2023 2024 

1. Anzahl besprochener externer Patient*innen in Fallkonferenzen  756 732 

2. Fachspezifische Kolloquien mit externen Leistungserbringern* 162 128 

3. Interdisziplinäre Fallkonferenzen mit externen Leistungserbringern* 102 96 

4. Beratungsleistungen für externe stationäre Leistungserbringer* 2.406 2354 

5. Prüfung Patientenakten für andere Leistungserbringer* 204 241 

6. Telemedizinische Konsultationen für externe stationäre 

Leistungserbringer* 

102 122 

Sonstige Leistungen   

7. Register   

a. Mitwirkung an (inter-)nationalen Registern 51 51 

b. Federführung für einmalige, nicht fremdfinanzierte Register 2 2 

8. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen   

a. Anzahl große Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen mit ext. 

Teilnehmenden* 

28 52 

b. Anzahl kleine und mittlere Fort- und 

Weiterbildungsveranstaltungen mit ausschließlich internen 

Teilnehmenden* 

117 76 

9. Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorganisationen 7 9 

https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fachzentren-und-krankheitsbilder
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3.5 Transitionskonzept 

Für einen standardisierten Übergang von der Kinder- in die Erwachsenenmedizin unter 

Berücksichtigung von Entwicklungszustand, Krankheitslast und Unterstützungsbedarf der 

Patient*innen wird am FZSE ein Transitionskonzept entwickelt. Hierzu finden in den einzelnen 

B-Zentren Abstimmungstreffen, sowie im Rahmen der B-Zentrumssitzung Entwicklungstreffen 

statt. Letztere dienen der abteilungsübergreifenden Umsetzung der erarbeiteten 

Arbeitsergebnisse aus den Abstimmungstreffen. 

Darüber hinaus werden zentral „Train-the-Trainer“-Workshops für Ärzt*innen der B-Zentren 

angeboten, in welchen diese fortgebildet werden. Ergänzt wird dies durch einen 

einrichtungsübergreifenden Erfahrungsaustausch mit externen Partner*innen. 

Seit 2022 bietet das B-Zentrum für Neuromuskuläre Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter 

einen Workshop mit dem Titel „Transition – Was können/müssen wir anbieten“ für die 

Vertreter*innen der anderen B-Zentren an. In diesem Rahmen werden folgende Fragen 

diskutiert: 

- Generisches vs. Spezifisches Transitionskonzept 
- Aufgaben der B-Zentren 
- Rolle des A-Zentrums 
- (Einheitliche) Darstellung der Transitionskonzeptes (Akkreditierung) 
- Nächste Schritte 
 

Zudem hat das Epilepsiezentrum ein spezifisches Transitionskonzept für Patient*innen mit 

Epilepsien erstellt und verabschiedet. Dieses orientiert sich am Berliner TransitionsProgramm 

(BTP) unter der Berücksichtigung der Empfehlung der Kommission „Transition“ der Deutschen 

Gesellschaft für Epileptologie (DGfE).  
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4 Fortbildungen des koordinierenden A Zentrums 

4.1 Fortbildungen in der Reihe „FZSE – Fortbildung & Forschung“ 

25.01.2024 Disease-causing or polymorphism? The example of the PRF1 A91V mutation 

Dr. Oliver Wegehaupt 

28.02.2024 Interdisziplinäre Zusammenarbeit am Freiburg Zentrum für Seltene 

Erkrankungen (FZSE) 

Dr. Katalin Komlosi, Dr. Leonora Houet, Ingrid Wüstner, Dr. Dr. Silvia Müller-

Hagedorn 

18.04.2024 Sarkoidose, Berylliose und berufliche Exposition 

Dr. Louis Jouanjan 

15.05.2024 Pilotierung eines genetischen Neugeborenenscreenings – das 

SCREEN4CARE Projekt 

Prof.Dr. Janbernd Kirschner 

19.06.2024 Towards deciphering kidney-disease driving mechanisms in organic acidurias 

Dr. Dr. Anke Schumann 

11.07.2024 Ophthalmologischer Phänotyp bei LCHAD Defizienz 

Dr. Tim Beul 

19.09.2024 Diamond-Blackfan-Anämie -Syndrom - horizontales und vertikales Spektrum 

einer Ribosomopathie                        

Dr. Alexander Puzik 

 

16.10.2024 Die Rolle des Inflammasoms bei der autosomal dominanten polyzystischen 

Nierenerkrankung 

Prof. Dr. Wolfgang Kühn 

& 

 Séguin-Klinik am Epilepsiezentrum Kork: Klinik für Neurologie und Psychiatrie 

bei schweren neuronalen Entwicklungsstörungen 

Prof. Dr. Peter Martin 

28.11.2024 Monogene Immundysregulationssyndrome 

Prof. Dr. Bodo Grimbacher 

11.12.2024 Somatic RIT1 variants as a novel genetic cause for arteriovenous 

malformations 

PD Dr. Friedrich Kapp 
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4.2 Fortbildungen im Rahmen des Tages der Seltenen Erkrankungen 2024 

                           

Im Rahmen des Internationalen Tages der 

Seltenen Erkrankungen 2024 „Gemeinsam 

bunt werden“ hat das Freiburg Zentrum für 

Seltene Erkrankungen (FZSE) in 

Zusammenarbeit mit dem Interdisziplinären 

Zentrum für Kraniofaziale Anomalien und 

der Sozialberatung am FZSE ein 

Fachsymposium zum Thema 

„Interdisziplinäre Zusammenarbeit am 

Freiburg Zentrum für Seltene Erkrankungen 

(FZSE)“ veranstaltet.  

In einem abwechslungsreichen Programm 

präsentierten Expert*innen aktuelle Projekte 

und die Strukturen des FZSE sowie 

spannende Einblicke in die praktische 

Arbeit, darunter die Abläufe im A-Zentrum, 

humangenetische Diagnostikansätze und 

die Unterstützung durch die Sozialberatung 

am FZSE für Betroffene. Ergänzt wurde das 

Programm durch die fachliche Vorstellung 

des Freiburger Interdisziplinären Zentrums 

für Kraniofaziale Anomalien.  

Die Veranstaltung bot eine wertvolle 

Plattform für Haus- und Fachärzt*innen 

sowie für Betroffene und Angehörige, um 

sich zu vernetzen und gemeinsam neue 

Impulse für die Versorgung seltener 

Erkrankungen zu setzen. 

Programm siehe  

www.uniklinik-freiburg.de/fzse 
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5 Maßnahmen zur Qualitätssicherung 

5.1 Interne Qualitätssicherung, kontinuierliche Verbesserung, PDCA-Zyklus 

Das A Zentrum des FZSE ist als Koordinationszentrum in eine Vielzahl an komplexen 

Prozessen involviert. Ein Ziel des FZSE ist durch einen kontinuierlichen 

Verbesserungsprozess (KVP) die Qualität der Prozesse sicherzustellen. Hierzu dienen ein 

QM-System und entsprechende Gremien und Organe, welche dieses umsetzen. Neben den 

strategischen Vorstandssitzungen und den operativen Managementsitzungen, bilden die 

Qualitätszirkel, welche unter Beteiligung des A Zentrums und aller B Zentren alle zwei Monate 

stattfinden, das zentrale Steuerungselement zur Umsetzung des QM-Systems.  

In diesen Qualitätszirkeln werden kontinuierlich neue Ziele gesetzt (Plan), die Umsetzung 

diskutiert und begleitet (Do), die Ergebnisse bewertet (Check) und neue Maßnahmen 

abgeleitet (Act).  

Die Qualitätslage wird jährlich zu Beginn des Jahres in einer Managementbewertung 

zusammengefasst. 

 

5.2 Zertifizierung 

Am 15. Dezember 2022 fand das Zertifizierungsaudit des 

FZSE statt. Das Zertifizierungsverfahren wurde durch den 

NAMSE-Netz e.V. in Auftrag gegeben und durch die Firma 

ClarCert durchgeführt. Auf Grundlage der 

Zertifizierungsentscheidung vom 26. Januar 2023 wird dem 

FZSE bescheinigt die Vorgaben zur Zertifizierung zum Referenzzentrum für Seltene 

Erkrankungen (Typ A Zentrum nach NAMSE) auf Grundlage des Nationalen Aktionsplans für 

Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) und des Gemeinsamen Bundesausschusses 

(G-BA) zu erfüllen. Dadurch ist das FZSE eines der ersten zertifizierten Zentren in 

Deutschland. 

Im Rahmen des Zertifizierungsverfahrens wurde ein umfangreicher Anforderungskatalog 

bearbeitet und umgesetzt. Vorhandene Prozesse wurden überprüft und verbessert sowie neue 

Prozesse implementiert. Die Erfüllung des Anforderungskatalogs sowie die kontinuierliche 

Verbesserung der Prozesse wird jährlich durch die Firma ClarCert überwacht. Alle drei Jahre 

findet eine Re-Zertifizierung statt. Für das FZSE bietet dieses andauernde Verfahren die 

Möglichkeit sowohl die Versorgungsqualität der Patient*innen als auch interne Abläufe stetig 

zu verbessern.   

Am 15 Dezember 2024 fand die zweite jährliche Überwachung der Zertifizierung statt. Im 

Januar 2024 wurde dem FZSE die Aufrechterhaltung der Zertifizierung durch ClarCert bis zur 

Re-Zertifizierung 2025 bestätigt. 
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5.3 Qualitätsziele 

Bei der Zielsetzung wird unterschieden zwischen: 

• Übergeordneten Zielen, abgeleitet aus der Satzung des Freiburg Zentrums für Seltene 
Erkrankungen 

• Laufende Qualitätszielen 

• Jahreszielen 
 

Auszug aus der Managementbewertung des Jahres 2024 

Die Managementbewertung für das Jahr 2024 fand am 15. April 2024 statt. Dabei wurden die 

Ergebnisse hinsichtlich der in Kapitel 6.3 beschriebenen Qualitätszielen bewertet sowie neue 

Jahresziele für das Jahr 2025 festgelegt. 

5.3.1 Übergeordnete Ziele 

QZ 1. Hohe Qualität der interdisziplinären Versorgung 

- Koordinierte phänotypische, funktionelle und molekulare Diagnostik von Seltenen 
Erkrankungen. 

 

QZ 2. Interprofessionalität  

- Organisatorische Verbesserung der Schnittstelle von Patient*innenversorgung und 
Erforschung von Seltenen Erkrankungen durch den Aufbau von interdisziplinären Daten- 
und Materialbanken sowie durch die Etablierung sicherer IT-Strukturen. 
 

QZ 3. Studien und Translationale Forschung 

- Verbesserung der Voraussetzungen für klinische und experimentelle Forschung an 
Seltenen Erkrankungen. 
 

QZ 4. Regionales und nationales Outreach  

- Verbesserung der Darstellung der Kompetenz bezüglich Seltener Erkrankungen nach 
außen zur Bindung von Zuweiser*innen, Patient*innen, Selbsthilfegruppen und 
Forschungseinrichtungen. 

 

QZ 5. Fort- und Weiterbildung 

- Fachlich-medizinische Verbesserung der Versorgung von Patient*innen mit Seltenen 
Erkrankungen durch enge interdisziplinäre Vernetzung und Fortentwicklung der fachlichen 
Kompetenz. 

 

5.3.2 Laufende Qualitätsziele 

LQZ 1. Erfüllung und Nachweis aller durch den G-BA Beschluss für Zentren für Seltene 

Erkrankungen festgelegte Kriterien. 

LQZ 2. Verbesserung der Organisationsstruktur des FZSE für die Sicherstellung einer effizient 

funktionierenden Koordinations- und Lotsenfunktion unter optimalem Einsatz von Ressourcen. 
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5.3.3 Jahresziele 

Beispiele für die Bewertung der Jahresziele von 2024: 

Beispiel 1: Steuerung der Anfragen an das A-Zentrum 

Maßnahmen:  

• Gezieltere Kommunikation nach intern und extern. 
• Optimierung der Darstellung des vorliegenden Versorgungsangebotes über Externe 

(bspw. Webseiten von Selbsthilfen o.ä.) 
 

Primärer Nutzen für: Versorgungsqualität Patient*innen 

Umsetzungsgrad: 100% 

Bewertung:  

Die Steuerung der Anfragen an das A-Zentrum wurde durch eine gezieltere interne und 

externe Kommunikation sowie die Optimierung der Darstellung des Versorgungsangebotes 

auf externen Plattformen erheblich verbessert. Durch diese Maßnahmen konnte die 

Sichtbarkeit und Verständlichkeit der Angebote gesteigert werden. Die Anpassungen führten 

zu einer effizienteren Anfragesteuerung und einer höheren Zufriedenheit der Anfragenden. 

Beispiel 2: Verbesserung der öffentlichen Wahrnehmung von Seltenen Erkrankungen  

Maßnahmen:  

• Teilnahme am Science Day  
• Veranstaltung des online Fachsymposiums  
• Kooperation mit dem Institut für Allgemeinmedizin 
 

Primärer Nutzen für: Das FZSE, die Patient*innen und die einschließenden Ärzt*innen 

Umsetzungsgrad: 90% 

Bewertung:  

Durch die sinnvolle Abstimmung der Maßnahmen zur Verbesserung der öffentlichen 

Wahrnehmung Seltener Erkrankungen, konnte die Wahrnehmung im hohen Maße gefördert 

werden. Durch die Kombination aus Öffentlichkeitsarbeit, fachlichem Austausch und 

interdisziplinärer Zusammenarbeit wird sowohl Sichtbarkeit als auch Vernetzung gefördert.  

Beispiele für die Zielfestlegung für das Jahr 2025: 

Beispiel 1: Unterstützung der B-Zentren Zertifizierung 

Maßnahmen:  

• Gemeinsamkeiten identifizieren 
• Informationsweitergabe  
• Zentrumsübergreifende Kriterien identifizieren und bearbeiten 
 

Primärer Nutzen für: Qualitätsmanagement des Zentrums  
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Beispiel 2: Erfolgreiche Umsetzung des Modellvorhaben Genommedizin  

Maßnahmen:  

• Unterstützung der Kliniker*innen beim Einschluss 
• Koordinierung der Fallkonferenzen 
• Informationsweitergabe an die Patient*innen 
 

Primärer Nutzen für: Versorgungsqualität Patient*innen 

 

 

SOPs und Behandlungskonzepte 

Im Jahr 2024 wurden im FZSE 65 SOPs aktualisiert sowie 10 neue SOPs zur Versorgung von 

seltenen Erkrankungen verfasst. Alle SOPs bzw. Behandlungskonzepte, sind über die 

Webseite für die Öffentlichkeit und externe Leistungserbringer verfügbar: 

https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fachzentren-und-krankheitsbilder  

  

https://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/fachzentren-und-krankheitsbilder
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6 Zusammenarbeit mit der Patient*innenselbsthilfe 

Das FZSE und seine integrierten Fachzentren arbeiten mit folgenden nationalen und 

internationalen Patient*innenselbsthilfeorganisationen zusammen: 

Koordinierendes A Zentrum 

• ACHSE e.V. - Allianz Chronischer Seltener 

Erkrankungen 

• SEKiS (Selbsthilfekontaktstelle 

Landesebene Baden-Württemberg) 

• Selbsthilfebüro Freiburg / Breisgau-

Hochschwarzwald 

• Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie 

e.V. 

Zentrum für Fragile Haut & Epidermolysis bullosa 

• Interessengemeinschaft Epidermolysis 

Bullosa e.V. DEBRA Deutschland (IEB-

DEBRA Deutschland) 

• International Pemphigus and Pemphigoid 

Foundation 

• DEBRA International 

• DEBRA Austria 

• DEBRA Schweiz 

• EI Cure 

Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen 

• Sarkoidose-Netzwerk 

• Sarkoidose e.V 

• Sarkoidose-Selbsthilfe 

• Mukoviszidose e.V.  

• Alpha 1 Deutschland e.V. 

• Pulmonale Hypertonie 

Zentrum für Neuromuskuläre Erkrankungen im Kindesalter 

• Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke 
e.V. 

• Deutsche Muskelstiftung 

• Initiative SMA 

• Deutsche Duchenne Stiftung 

Zentrum für Angeborene Stoffwechselerkrankungen 

• Fett-SOS - Selbsthilfegruppe für 
angeborene Fettsäurenoxidationsstörungen 

• Selbsthilfegruppe Phenylketonurie 

• Selbsthilfegruppe Glykogenosen 
Deutschland e.V. 

Zentrum für Angeborene und Erworbene Blutkrankheiten 

• Diamond - Blackfan - Anämie Selbsthilfe 

Deutschland e.V. 

• Diamond Blackfan Anemia Foundation 

• Deutsche Fanconi-Anämie-Hilfe e.V. 

• Fanconi Anämie Stiftung 

• Deutsche Hämophiliegesellschaft e.V. 

• Interessensgemeinschaft Hämophiler e.V. 

• Stiftung Lichterzellen 

• MDS Foundation 

• SDS Deutschland e.V. 

• Interessensgemeinschaft Neutropenie e.V. 

• The Champ Foundation - Fighting against 

Pearson Syndrome 

• Interessensgemeinschaft Sichelzellkrankheit 

und Thalassämie (IST e.V.) 

• Team Telomere 

• Netzwerk zur Früherkennung des von-

Willebrand-Syndrom (Netzwerk vWS) 

• Shwachman Diamond Syndrom 

Deutschland e.V. 

Centrum für Chronische Immundefizienz 

• ALPS Selbsthilfegruppe 

• PROimmun e.V. 

• dsai e.V. Patientenorganisation für 
angeborene Immundefekte 

• IMMI – Interessensgemeinschaft der 
Menschen mit Immundefekten e.V. 

• KiDS-22q11 e.V. 

• Checkpoint AIDShilfe Freiburg 

• CHARGE Syndrom e.V. 

• EHK – Elterninitiative HIV-betroffener Kinder 
e.V. 

• IPOPI – International Patient Organization 
for Primary Immunodeficiency 

• Projekt Information e.V. 

Zentrum für Gefäßfehlbildungen 

• Bundesverband Angeborene 
Gefäßfehlbildungen e.V. 

• LGD Alliance Europe 
 

Epilepsiezentrum 

https://www.achse-online.de/
https://www.achse-online.de/
https://www.selbsthilfegruppen-freiburg.de/
https://www.selbsthilfegruppen-freiburg.de/
https://www.ieb-debra.de/
https://www.ieb-debra.de/
https://www.ieb-debra.de/
https://www.debra-international.org/
https://www.debra-austria.org/
https://www.schmetterlingskinder.ch/
https://www.dgm.org/
https://www.dgm.org/
https://www.initiative-sma.de/
https://www.fett-sos.com/
https://www.fett-sos.com/
https://www.glykogenose.de/
https://www.glykogenose.de/
https://diamond-blackfan.de/
https://diamond-blackfan.de/
https://dbafoundation.org/
https://fanconi.de/
https://fanconi.eu/
https://www.dhg.de/
https://www.igh.info/
https://www.lichterzellen.de/
https://www.mds-foundation.org/
https://www.neutropenie-ev.de/
https://www.thechampfoundation.org/
https://www.thechampfoundation.org/
http://www.ist-ev.org/
http://www.ist-ev.org/
https://teamtelomere.org/
https://www.netzwerk-von-willebrand.de/netzwerk-vws-fuer-betroffene/
https://www.netzwerk-von-willebrand.de/netzwerk-vws-fuer-betroffene/
https://www.dsai.de/
https://www.dsai.de/
https://www.angiodysplasie.de/
https://www.angiodysplasie.de/
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• Deutsche Epilepsievereinigung 

• Epilepsie Bundes-Elternverband 

• EPAG (European Patient Advocacy Groups) 

• Landesverband der Epilepsie-

Selbsthilfegruppen Baden-Württemberg e.V. 

• Tuberöse Sklerose Deutschland e.V. 

Zentrum für Skelettentwicklungsstörungen 

• Bundesverband Kleinwüchsiger Menschen 

und ihrer Familien e.V. 

• Hypophophatasie Deutschland e.V. 

• Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis 

imperfecta (Glasknochen) Betroffene e.V. 

• Deutsche Ehlers-Danlos Initiative e.V. 

Zentrum für Seltene Augenerkrankungen 

• BSVSB - Blinden und Sehbehindertenverein 

Südbaden e.V. 

• Selbsthilfegruppe Glaukom Lörrach 

• Selbsthilfegruppe Hornhauttransplantation  

• PRO RETINA Deutschland e. V. 

• Selbsthilfegruppe Uveitis 

Zentrum für Genetische Nierenerkrankungen 

• Verein VHL (von Hippel-Lindau) betroffener 
Familien e.V. 

• European VHL (von Hippel-Lindau) 
Federation 

• VHL alliance 

• PKD Familiäre Zystennieren e.V. 
 

Zentrum für Seltene Rheumatologische Erkrankungen 

• Deutsche Rheuma-Liga 
(Vaskulitis/Kollagenosen) 

• Rheuma-Liga Baden-Württemberg e.V. 

• John-Grube Foundation e.V. Förderverein 

• Lupus Erythematodes 
Selbsthilfegemeinschaft e.V.  

 
Zentrum für Verhornungsstörungen 

• Selbsthilfe Ichthyose e.V. 

• Nävus Netzwerk Deutschland e.V. 

• Association Ichthyose France AIF 

 
Freiburger Interdisziplinäres Zentrum für Kraniofaziale Anomalien 

• Elterninitiative Apert-Syndrom und 
verwandte Fehlbildungen 

• Wolfgang Rosenthal Gesellschaft 
(Selbsthilfevereinigung für Lippen-Gaumen-
Fehlbildungen e. V.)  
 

• Lebenshilfe Lörrach e. V. (insbesondere 
Elterngruppe Trisomie 21) 
 

 

  

https://www.epilepsie-vereinigung.de/
https://www.epilepsie-elternverband.de/
https://www.bsvsb.org/
https://www.bsvsb.org/
https://www.glaukom-shg-loerrach.de/
https://www.pro-retina.de/
http://www.uveitis-selbsthilfegruppe.de/
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7 Beteiligung an externen Netzwerken 

7.1 Kompetenzzentrum Seltene Erkrankungen Baden-Württemberg 

 

Das FZSE ist zusammen mit den anderen vier baden-
württembergischen ZSE an den Universitätsklinika Heidelberg, 
Mannheim, Tübingen und Ulm im Kompetenzzentrum Seltene 
Erkrankungen Baden-Württemberg zur Koordinierung des 
Informationsaustausches vernetzt. Das FZSE ist für die 
Koordinierung der Treffen sowie die Durchführung der 
Veranstaltungen verantwortlich. 

7.2 Arbeitsgemeinschaft Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland 

Das FZSE ist Mitglied der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen (AG 

ZSE), die den organisatorischen Rahmen für gemeinsame Aktivitäten der Zentren für Seltene 

Erkrankungen in Deutschland bildet. 

7.3 Wissenschaftlicher Beirat des Selektivvertrags/ExomAG 

Das FZSE ist als Mitglied im Wissenschaftlichen Beirat und in der Exom-AG des 

Selektivvertrags vertreten und wirkt aktiv in der Evaluierung und Verbesserung des 

Selektivvertrags mit. Eine wichtige Aufgabe des Wissenschaftlichen Beirats, sowie der Exom-

AG des Selektivvertrags 2024 war, das geplante Modellvorhaben Genomsequenzierung 

vorzubereiten. Im Rahmen des Selektivvertrags besteht auch eine enge Vernetzung mit den 

teilnehmenden ZSEs in der Diagnosefindung von unklaren Fällen. 

7.4 Deutsche ZSE/ERN Versorgernetzwerke 

Das FZSE koordiniert durch die entsprechenden integrierten Fachzentren drei 

Versorgernetzwerke.  

1. DRN Gefäßanomalien 
2. DRN Haut 
3. DRN Stoffwechselerkrankungen 

 

Die meisten der anderen Fachzentren sind darüber hinaus Mitglied eines 

krankheitsspezifischen ZSE/ERN Versorgernetzwerks, welches von einem anderen ZSE in 

Deutschland koordiniert wird. 

 

7.5 ERN – Europäische Referenznetzwerke für Seltene Erkrankungen 

Die integrierten Fachzentren des FZSE sind an folgenden Europäischen 

Referenznetzwerken beteiligt.  

ERN BOND European Reference Network on Rare Bone Disorders /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene Knochenkrankheiten 
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ERN EpiCARE European Reference Network on Rare and Complex Epilepsies /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene und komplexe Epilepsien 

ERN-LUNG European Reference Network on Rare Respiratory Diseases /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene Atemwegserkrankungen 

ERN-Skin European Reference Network on Rare and Undiagnosed Skin Disorders / 

Europäisches Referenznetzwerk für seltene Hautkrankheiten  

EURO-NMD European Reference Network for Rare Neuromuscular Diseases /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene neuromuskuläre Krankheiten 

ERN-EYE European Reference Network on Rare Eye Diseases /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene Augenkrankheiten 

MetabERN European Reference Network for Rare Hereditary Metabolic Disorders /  

Europäisches Referenznetzwerk für hereditäre Stoffwechselstörungen 

PaedCan-ERN European Reference Network for Paediatric Cancer (haemato-oncology) /  

Europäisches Referenznetzwerk für Krebskrankheiten im Kindesalter 

(Hämato-Onkologie) 

ERN RITA Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune Diseases 

Network /  

Europäisches Referenznetzwerk für immunologische, autoinflammatorische 

und Autoimmunkrankheiten  

VASCern European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases /  

Europäisches Referenznetzwerk für seltene multisystemische 

Gefäßkrankheiten  

 

Alle ERN-Mitglieder am FZSE haben 2024 erfolgreich die Evaluation als Europäisches 

Referenzzentrum bestanden. 
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8 Forschung 

8.1 Klinische Studien im Berichtszeitraum 

Im Berichtszeitraum wurden in den integrierten Fachzentren folgende klinische Studien 

durchgeführt.  

Eine aktualisierte und komplette Liste aller laufenden Studien des Zentrums für Kinder- und 

Jugendmedizin finden Sie unter https://www.uniklinik-freiburg.de/kinderklinik/forschung-und-

klinische-studien/klinische-studien-und-register/uebersicht-klinische-studien.html. 

 

Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

Zentrum für Fragile Haut & Epidermolysis bullosa 

   

SXR001 Prof. Dr. C. Has Patient*innen mit 
Netherton Syndrome 

LIBERTY-BP Prof. Dr. C. Has Erwachsenen 
Patient*innen mit 
bullösem Pemphigoid 

 

 

Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen 

 

ATYR1923-C-004:  
A Phase 3, Randomized, Double-
Blind, Placebo-Controlled Study to 
Evaluate the Efficacy and Safety of 
Intravenous Efzofitimod in Patients 
With Pulmonary Sarcoidosis 

Prof. Dr. D. Stolz  
PD Dr. B. C. Frye 

This study will enroll 
adults with histologically 
confirmed pulmonary 
sarcoidosis receiving 
stable treatment with oral 
corticosteroids (OCS), 
with or without 
immunosuppressant 
therapy 

BI 1490-0005: 
A multi-center, longitudinal 12-week pilot 
study to evaluate cough severity and its 
impact, utilizing a next generation cough 
monitor, in participants with idiopathic 
pulmonary fibrosis (IPF) or Non IPF 
Pulmonary Fibrosis 

Prof. Dr. D. Stolz  
PD Dr. B. C. Frye 

A study in people with 
pulmonary fibrosis to monitor 
cough with a wearable 
device 

Compera Register: 
Prospective registry of newly initiated 
therapies for pulmonary hypertension 

Prof. Dr. D. Stolz  
Prof. Dr. K. Gashynova 
Dr. B. C. Frye 

The prospective 
documentation of the clinical 
characteristics of 
consecutive (largely 
unselected) patients with 
PAH or PH who are being 
treated with any kind of first-
line therapy for PH or PAH 

Kin-1902-2001: 
A Randomized, Double-blind, Placebo-
controlled Phase 2 Study with Open-
label Extension to Assess the Efficacy 
and Safety of Namilumab in Subjects 

Prof. Dr. D. Stolz  
PD Dr. B. C. Frye 

This study will include 
subjects with CPS who are 
not well controlled on OCS 
and/or immunosuppressive 
therapy (IST). The study 

https://www.uniklinik-freiburg.de/kinderklinik/forschung-und-klinische-studien/klinische-studien-und-register/uebersicht-klinische-studien.html
https://www.uniklinik-freiburg.de/kinderklinik/forschung-und-klinische-studien/klinische-studien-und-register/uebersicht-klinische-studien.html
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

with Chronic Pulmonary Sarcoidosis population will include 
subjects who have been 
treated with, but are no 
longer receiving, OCS and/or 
IST 

KITE study: 
A randomized, double-blind, placebo-
controlled, multicenter study to assess 
the efficacy and safety of a 12-week 
administration of OATD-01, an oral 
inhibitor of chitinase-1 (CHIT1), for the 
treatment of active pulmonary 
sarcoidosis (the KITE study) 

Prof. Dr. D. Stolz  
PD Dr. B. C. Frye 

Adult subjects (≥ 18 years of 
age, no upper age limit) 
diagnosed with symptomatic 
pulmonary sarcoidosis and 
active granulomatous 
process captured by [ 
18F]FDG PET/CT imaging, 
treatment-naïve or 
previously treated but 
currently untreated, will be 
enrolled in the study 

NACOSA: 
Non-invasive diagnostics of an atrial 
cardiomyopathy in patients with chronic 
obstructive pulmonary diseases or 
sarcoidosis (NACOSA-trial) - A 
prospective observational study 

Prof. Dr. D. Stolz  
PD Dr. B. C. Frye 

The main objective of this 
single center prospective 
observational study is to 
assess the prevalence of an 
atrial cardiomyopathy (ACM) 
in patients with chronic 
obstructive pulmonary 
diseases (COPD) or 
sarcoidosis 

Zentrum für Seltene Neuromuskuläre Erkrankungen im Kindesalter 

   

Biogen 277HV101 PD Dr. Astrid 
Pechmann 

Spinale 
Muskelatrophie (Kinder im 
Alter zwischen 6 Monate – 
12 Jahre) 

INTEGRATE ATMP (Innovative 
Versorgungsstrukturen für neue 
Therapien)  

PD Dr. A. Pechmann Spinale Muskelatrophie 
(Kinder bis 21 kg) 

Resilient-Studie (BHV-2000-301) PD Dr. A. Pechmann Spinale Muskelatrophie 
(4-21 Jahre) 

SAPPHIRE – SRK-015-003 PD Dr. A. Pechmann Spinale Muskelatrophie 
(SMA Typ 2 & 3) (Kinder 
und Erwachsene im Alter 
zwischen 2 – 21 Jahren) 

Scholar Rock ONYX-Studie (SKR-
015-004) 

PD Dr. A. Pechmann Spinale Muskelatrophie 
(Kinder, Jugendliche und 
Erwachsene (Mindestalter 
2 Jahre)) 

SMArtCARE  Prof. Dr. J. Kirschner Spinale Muskelatrophie 
(Kinder und Erwachsene)  

ULYSSES (DSC/14/2357/50) Prof. Dr. J. Kirschner 
 
 
 

Duchenne Muskelatrophie 
(DMD) (Kinder und 
männliche Jugendliche im 
Alter von ≥ 9 bis <18 
Jahren) 
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

Zentrum für Angeborene Stoffwechselstörungen 

UX007-CL302 Prof. Dr. S. Grünert Pädiatrische Patienten mit 
„Long-chain Fatty Acid 
Oxidation Disorders“ 

Centrum für Chronische Immundefizienz (CCI) 

ABACHAI Prof. Dr. B. 
Grimbacher 

Patient*innen mit CTL-A 4 
Insuffizienz oder LRBA 
Defizienz 

GAIN  Prof. Dr. B. 
Grimbacher 

Patienten mit multi-Organ 
Autoimmunität 

NDAS Prof. Dr. B. 
Grimbacher 

Development of a clinical 
disease activity score for 
patients with NFKB1-
insufficiency 

QoL in NFKB1 Prof. Dr. B. 
Grimbacher 

Quality of life in patients 
with NFKB1-insufficiency 

QoL in STAT3-LOF Prof. Dr. B. 
Grimbacher 

Quality of life in patients 
with STAT3-insufficiency 

ARISE Prof. Dr. Klaus 
Warnatz 
 

Abatacept bei CVID 
Patienten mit interstitieller 
Lungenerkrankung oder 
Autoimmunenteropathie 
 

ADMIRE Prof. Dr. Klaus 
Warnatz 
 

Auswirkungen der IgG 
Erstgabe auf das 
Immunsystem von CVID 
Patienten 
 

PrePoc Prof. Dr. Klaus 
Warnatz 
 

Biomarker für erhöhte 
Mortalität bei CVID 
Patienten 
 

COVID-19 bei Agammaglobulinämie Prof. Dr. Klaus 
Warnatz/Peter 
Bergman (Karolinska, 
Stockholm/Schweden) 
 

Retrospektive Studie zu 
COVID-19Biomarker für 
erhöhte Mortalität bei 
CVID Patienten 
 

Abatacept bei CVID Patienten 
 

Prof. Dr. Klaus 
Warnatz/Lukas 
Frischknecht (USZ 
Zürich, Switzerland) 
 

Abatacept bei CVID 
Patienten 
 

ALPS/AL-PID Dr. A. Rensing-Ehl Patienten mit chronisch 
benigner 
Lymphoproliferation und 
Autoimmunität 

P-CID Prof. Dr. S. Ehl Patienten mit T-Zell 
Immundefekt (profound 
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

combined 
immunodeficiency) 

Tadekinig Alpha bei NLRC4/XIAP Prof. Dr. S. Ehl Patienten mit NLRC4 oder 
XIAP Mutation 

APDS             Dr. M. Maccari   Patienten mit activated 
PI3 Kinase syndrome 

SOCS1           Prof. Dr. S. Ehl Patienten mit SOCS1 
Insuffizienz 

HLH                Prof. Dr. S. Ehl Patienten mit 
hämophagozytischer 
Lymphohistiozytose 

Zentrum für Gefäßfehlbildungen 

EPIK-L1 Dr. F. Kapp Alpelisib bei 
lymphatischen 
Malformationen  

EPIK-P2  
 

Dr. F. Kapp Alpelisib bei PIK3CA-
assoziiertes 
Überwachungsspektrum  

VasMuT-Register Dr. F. Kapp Register für Patienten mit 
Gefäßanomalien  

GLA/GSD-Register Dr. F. Kapp Register für Patienten mit 
komplexen lymphatischen 
Anomalien 
 
 

Epilepsiezentrum 

Biohaven BHV7000-303: Efficacy, 
Safety and Tolerability of BHV-7000 
in Subjects with Refractory Focal 
Onset Epilepsy- RISE 3 (EU –CT- 
Number 2023-508811-21-00) 

Dr. M. Hirsch Patient*innen > 18 Jahre 
mit refraktärer fokaler 
Epilepsie 

Neuroelectrics NE001: Pivotal-
Safety and Therapeutic Measures of 
tDCS in Patients With Refractory 
Focal Epilepsy (NCT04770337) 

Dr. M. Hirsch Patient*innen ab 9 Jahren 
mit refraktärer fokaler 
Epilepsie 

UNEEG U002- Studie: Bewertung 
des 24/7 EEG ™ SubQ-Systems zur 
Ultra-Langzeitaufzeichnung bei 
Patienten mit 
Temporallappenepilepsie 
(NCT04526418, DRKS00025526) 

Dr. M. Hirsch Patienten*innen >18 
Jahren mit 
Temporallappenepilepsie 

Xenon XPF-010-303: Randomized, 
Double-blind, Placebo-Controlled, 
Multicenter, Phase 3 Study to 
Evaluate XEN1101 (UCI Protocol ID: 
CCR-23-14, NCT05667142) 

Dr. M. Hirsch Patienten*innen >18 
Jahren mit 
pharmakorefraktärer 
fokaler Epilepsie 
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

EASEE4YOU- Eine klinische 
Prüfung der Sicherheit und 
Wirksamkeit der transkraniellen 
fokalen Kortexstimulation mit dem 
EASEE® System zur Behandlung 
von medikamentenrefraktärer fokaler 
Epilepsie bei jugendlichen Patienten 
im Alter von 12 bis 17 
(DRKS00031722) 

Dr. V. San Antonio 
Arce 

Jugendliche im Alter von 
12 bis 17 Jahren mit 
pharmakorefraktärer 
fokaler Epilepsie 

1042-TSC-3001: A Phase 3, Double-
blind, Randomized, Placebo-
controlled Trial of Adjunctive 
Ganaxolone (GNX) Treatment in 
Children and Adults With Tuberous 
Sclerosis Complex (TSC)-Related 
Epilepsy (TrustTSC) 
(NCT05323734) 

Dr. J. Schönberger 
Dr. V. San Antonio 
Arce 

Patient*innen ab 1 Jahr 
mit pharmakorefraktärer 
Epilepsie bei TSC 

Open-label Study of Adjunctive 
Ganaxolone (GNX) Treatment in 
Children and Adults With TSC-
related Epilepsy (NCT05604170)  
 

Dr. J. Schönberger  
Dr. V. San Antonio 
Arce  

Abschluss der Studie 
1042-TSC-3001 oder 
Teilnehmer, die weiterhin 
die Studienanforderungen 
in Studie 1042-TSC-2001 
erfüllen  
 

PROTECT: Long-term 
neuropsychologic outcome of pre-
emptive mTOR inhibitor treatment in 
children with tuberous sclerosis 
complex (TSC) under 4 months of 
age (EU-CT-Number 2022-502332-
39-00) 

Dr. M. Eckenweiler 
Dr. J. Schönberger 

Patient*innen jünger als 4 
Monate mit TSC 

Zentrum für Skelettentwicklungsstörungen 

MCDS Therapy PD Dr. E. Lausch Patient*innen mit MCDS 

ACORN PD Dr. E. Lausch Patient*innen mit 
Achondroplasie 

ACCEL PD Dr. E. Lausch Patient*innen mit 
Hypochondroplasie 

Zentrum für Seltene Augenerkrankungen 

Tofu-Register Prof. Dr. med. 
Thomas Ness 

Patient*innen mit 
nichtinfektiöse Uveitis 

Decode VRL A.M. Börsig Patient*innen mit 
Vitreoretinales Lymphom 

CrossCornealVision Prof. Dr. D. Böhringer  Perforierende Hochrisiko-
Keratoplastik 

POYANG CR44829 S. Leidigkeit Patient*innen mit 
Pathologische Myopie 

SEER-3 Prof. Dr. D. Böhringer Neurotrophe Keratopathie 



 

33 

Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

 
Zentrum für Angeborene und Erworbene Blutkrankheiten 

DBA 2000, Register Dr. A. Puzik Patient*innen mit 
Diamond-Blackfan-
Anämie, keine 
Altersbeschränkung 

ESCORT-HU Extension: European 
Sickle Cell Disease Cohort – 
Hydroxyurea – Extension study 

Dr. S. Salou 

Dr. A. Puzik 
Patient*innen mit 
Diamond-Blackfan-
Anämie, keine 
Altersbeschränkung 

ESCORT-HU Extension: European 
Sickle Cell Disease Cohort – 
Hydroxyurea – Extension study 

Dr. M. Erlacher 
Dr. A. Puzik 

Patient*innen mit einer 
Sichelzellerkrankung, 
behandelt mit Siklos® 
(Hydroxycarbamide), 
Alter: ≥ 2 Jahre 

PRAISE 4202-HEM-301 Dr. S. Salou 
Dr. A. Puzik 

Patient*innen mit einer 
Sichelzellerkrankung, 
behandelt mit Etavopivat 
(FT-4202), Alter: ≥ 12 
Jahre 

EWOG-SAA Register PD Dr. B. Strahm 
PD Dr. A. Yoshimi 

Patient*inne mit Schwerer 
Aplastischer Anämie 
(SAA) im Alter < 21 Jahre 

Fanconi Anämie Register 01 PD Dr. B. Strahm Patient*innen mit Fanconi 
Anämie, keine 
Altersbeschränkung 

Register für Seltene Anämien PD Dr. A. Yoshimi Patient*innen mit 
Therapiebedürftigen und 
seltenen Anämieformen, 
keine Altersbeschränkung 

Register Sichelzellkrankheit Dr. S. Salou Patient*innen mit einer 
Sichelzellkrankheit, keine 
Altersbeschränkung 

SCNIR, Internationales Register für 
Schwere Chronische Neutropenien 

PD Dr. B. Strahm Patient*innen mit 
schwerer chronischer 
Neutropenie, 
Shwachman-Diamond-
Syndrom (SDS), 
Glykogenose Typ 1b 
(GSD 1b), Barth-
Syndrom, ab 3 Monaten 

Zentrum für Genetische Nierenerkrankungen 

FRKS003504 Erfassung von 
Krankheitsmanifestation und 
Verläufen sowie Korrelation mit 
Biomarkern bei VHL-betroffenen 
Patient*innen 

Prof. Dr. E. Neumann-
Haefelin 

Patient*innen mit VHL-
Diagnose im Alter von ≥ 
18 Jahren 

GCKD German chronic kidney 
disease study 

Prof. Dr. A. Köttgen 
 

Erwachsene Patienten mit 
chronischer 
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

Nierenerkrankung 

DRKS00025372  
Genetische Untersuchung 
hereditärer Glomerulopathien 

PD Dr. T. Hermle Erwachsene mit Verdacht 
auf eine erblich bedingte 
glomeruläre Erkrankung 
 

Merck & Co. Protocol# 6482-026. 
Belzutifan in VHL 

Dr. Athina Ganner Erwachsene mit VHL 

STOP-PKD: SGLT2-Inhibitor vs. 
Placebo bei ADPKD 
Deutsche Forschungsgemeinschaft 
(DFG) - Projektnummer 519109384 
 

Prof. Gerd Walz Erwachsene mit ADPKD 

Zentrum für Seltene Rheumatologische Erkrankungen 

G-CaptAIN CAIN457R12301  PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. N. Venhoff 

Patient*innen mit 
Riesenzellarteriitis 

GigAINt 
CAIN457R12301 

PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. N. Venhoff 

Patient*innen mit 
Riesenzellarteriitis 

Mandara, D3253C00001 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. N. Venhoff 

Patient*innen mit 
Eosinophiler 
Granulomatose mit 
Polyangiitis  

OCEAN NCT05263934 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. N. Venhoff 

Patient*innen mit 
Eosinophiler 
Granulomatose mit 
Polyangiitis 
 

BMS Afimet IM026024 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

Novartis CVAY736X2208 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

Novartis_CVAY736F12302_SIRIUS PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

Novartis_CYTB323G12101_CAR-T-
Cells_ 

PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

UCB Phoenyx-Go PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

UCB BIOPHARMA_SL0044 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit SLE 

Horizon, HZNP-HZN-825-301 PD Dr. S. Finzel, 
Prof. Dr. RE Voll 

Patient*innen mit 
Systemsklerose 

AstraZeneca_D3460C00002_DAISY PD Dr. S. Finzel, 
Dr. I. Jandova 

Patient*innen mit 
Systemsklerose 

PR200-104PR200-104_ATHENA PD Dr. S. Finzel, 
Dr. I. Jandova 

Patient*innen mit 
Systemsklerose 

Priovant_PVT-2201-301_VALOR PD Dr. S. Finzel, 
Dr. A-M Kanne 

Patient*innen mit 
Dermatomyositis 
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Studie Ansprechpartner*in Zielgruppe 

 
Zentrum für Verhornungsstörungen 

Molekulargenetische 
Charakterisierung und Therapie bei 
Patienten mit M. Darier und M. Galli-
Galli. 

Prof. Dr. Dr. J. Fischer Patient*innen mit M. 
Darier und M. Galli-Galli. 

Freiburger Interdisziplinäres Zentrum für Kraniofaziale Anomalien 

Unterkieferwachstum bei Säuglingen 
mit Robin Sequenz 

Dr. Dr. S. Müller-
Hagedorn, Prof. Dr. A. 
Picard, Prof. Dr. V. 
Abadie 

Säuglinge mit Robin 
Sequenz 

Facial development in adolescents 
with Robin sequence: 
 

Dr. Dr. S. Müller-
Hagedorn, Prof. Dr. V. 
Abadie 

Jugendliche mit Robin 
Sequenz 
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8.2 Ausgewählte Publikationen der Fachzentren 2024 

Aufgrund der Vielzahl der Publikationen in den integrierten Fachzentren des FZSE wird im 

Folgenden eine Auswahl von fünf Publikationen des jeweiligen Fachzentrums aus der 

Berichtsperiode gelistet.  

Zentrum für Fragile Haut & Epidermolysis bullosa 

 

• El Mabrouk H, Othman H, Boussofarra L, Gribaa M, Saad A, Denguezli M, Has C, 
H'mida D. Genetic Insights Into Epidermolysis Bullosa: Identification of Novel 
Variants in Tunisian Patients. Am J Med Genet A. 2025 May;197(5):e63967. doi: 
10.1002/ajmg.a.63967. Epub 2024 Dec 17. PMID: 39688128. 
 

• Krämer S, Hillebrecht AL, Bekes K, Bücher K, Clark V, Haririan H, Jakowski J, Joseph 
C, Meißner N, Monteiro J, Porter S, Schilke R, Veliz S, Verhaeghe V, Vinereanu A, 
Bolling MC, Diem A, Mellerio JE, Bodemer C, Has C. Oral health care pathways for 
patients with epidermolysis bullosa: A position statement from the European 
reference network for rare skin diseases. J Eur Acad Dermatol Venereol. 2024 Dec 
13. doi: 10.1111/jdv.20498. Epub ahead of print. PMID: 39673192. 

 

• Karakioulaki M, Eyerich K, Patsatsi A. Advancements in Bullous Pemphigoid 
Treatment: A Comprehensive Pipeline Update. Am J Clin Dermatol. 2024 
Mar;25(2):195-212. doi: 10.1007/s40257-023-00832-1. Epub 2023 Dec 29. PMID: 
38157140; PMCID: PMC10866767. 
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8.3 Leitlinien und Konsensuspapiere 

 

Seltene Augenerkrankungen 

• Amblyopie 

• Frühkindliches Glaukom 

• Klinisch hormoninaktiver Hypophysentumoren 

• Konjunktivales Melanom 

• Optikusneuritis 

• Orbitaerkrankungen / Exophthalmus 

• Retinale arterielle Verschlüsse (RAV) 

• Uveitis intermedia 

• Nichtinfektiöse Uveitis posterior 

Seltene Bluterkrankungen 

• Recommendations on hematopoietic stem cell transplantation for patients with Diamond–
Blackfan anemia. On behalf of the Pediatric Diseases and Severe Aplastic Anemia 
Working Parties of the EBMT 

• Guidelines for Hematopoietic Stem Cell Transplantation (HSCT) in Childhood MDS and 
JMML for Patients enrolled in EWOG-MDS Studies 

• Guideline for management of non-Down syndrome neonates with a myeloproliferative 
disease on behalf of the I-BFM AML Study Group and EWOG-MDS 

• S1-Leitlinie Thalassämien: https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/025-017 

• Current German Guidelines on Diagnosis and Treatment of Secondary 
Hemochromatosis in Patients with Congenital Anemias  

• Diagnosis, treatment, and surveillance of Diamond-Blackfan anaemia syndrome: 
international consensus statement 

Seltene Epilepsien 

• First epileptic seizure and epilepsies in adulthood 

• Grading system for assessing the confidence in the epileptogenic zone reported in 
published studies: A Delphi consensus study 

Seltene Hauterkankungen 

 

• Oral health care pathways for patients with epidermolysis bullosa: A position statement 

from the European reference network for rare skin diseases 

• S3 guideline: Diagnosis and treatment of epidermal necrolysis (Stevens-Johnson 

syndrome and toxic epidermal necrolysis) - Part 2: Supportive therapy of EN in the acute 

and post-acute stages 

• S3 guideline: Diagnosis and treatment of epidermal necrolysis (Stevens-Johnson 

syndrome and toxic epidermal necrolysis) - Part 1: Diagnosis, initial management, and 

immunomodulating systemic therapy 

• S2k guidelines on diagnosis and treatment of linear IgA dermatosis initiated by the 

European Academy of Dermatology and Venereology 

 

Seltene Lungenerkrankungen 

• Pharmacological Treatment of Idiopathic Pulmonary Fibrosis (Update) and Progressive 
Pulmonary Fibroses: S2k Guideline of the German Respiratory Society - PubMed 

• S3-Leitlinie Diagnostik und Therapie der ANCA-assoziierten Vaskulitiden 

https://www.dog.org/wp-content/uploads/2009/09/LL-26-Amb-2010-12-29-mit-Inhaltsverz-+Interessenkonfl-Endversion.pdf
http://augeninfo.de/leit/leit15b.htm
https://www.awmf.org/uploads/tx_szleitlinien/089-002l_S2k_Diagnostik-Therapie-hormonaktiver-Hypophsenaddenome_2020-02.pdf
https://link.springer.com/article/10.1007/s00347-018-0664-6
https://www.awmf.org/uploads/tx_szleitlinien/045-010l_S2e_Optikusneuritis_2018-04.pdf
http://augeninfo.de/leit/leit28.htm
https://www.dog.org/wp-content/uploads/2017/08/045-013l_S2e_Retinale_Arterienverschluesse_2016-11.pdf
https://www.dog.org/wp-content/uploads/2009/09/leit24a..pdf
https://www.dog.org/wp-content/uploads/2009/09/LL-24b.pdf.pdf
https://www.nature.com/articles/s41409-021-01449-w
https://www.nature.com/articles/s41409-021-01449-w
https://www.nature.com/articles/s41409-021-01449-w
https://ashpublications.org/blood/article/105/1/410/19999/Hematopoietic-stem-cell-transplantation-HSCT-in
https://ashpublications.org/blood/article/105/1/410/19999/Hematopoietic-stem-cell-transplantation-HSCT-in
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34854279/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34854279/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38697731/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38697731/
https://www.springermedizin.de/first-epileptic-seizure-and-epilepsies-in-adulthood/27466772
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38420750/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39673192/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39673192/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39417754/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39417754/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39417754/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39314017/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39314017/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39314017/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38421060/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38421060/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39250885/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39250885/
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/060-012
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• ERS/EBMT clinical practice guidelines on treatment of pulmonary chronic graft- versus-
host disease in adults 

 

Seltene Immundefekte 

• Diagnostik CVID (ESID) 

• Diagnostik Immundefekte (AWMF) 

• Diagnostik und Therapie ILD in PID (ESID) 

• Konsensusempfehlungen zur Etopsoid-basierten Therapie bei HLH 

• Immunglobulinersatztherapie (AWMF) 

• Impfen bei Immundefizienz 

• Transition bei IEI (ESID) 

• Sekundäre Immundefekte (ESID) 

• Empfehlungen für organisatorische  und strukturelle Voraussetzungen in der Versorgung 
von Kindern mit schweren angeborenen T-zellulären Immundefekten (AWMF S1) 

• Versorgungsleitlinie zu Empfehlungen für die strukturellen Voraussetzungen der 
pädiatrisch onkologischen und hämatologischen Versorgung (AWMF S2k) 

• Fiebermanagement bei Kindern und Jugendlichen (AWMF S3) 

Seltene Neuromuskuläre Erkrankungen im Kindesalter 

• Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 1: diagnosis, and 
neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and nutritional 
management 

• Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: respiratory, 
cardiac, bone health, and orthopaedic management 

• Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 3: primary care, 
emergency management, psychosocial care, and transitions of care across the lifespan 

• Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 1: Recommendations for 
diagnosis, rehabilitation, orthopedic and nutritional care 

• Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 2: Pulmonary and acute 
care; medications, supplements and immunizations; other organ systems; and ethics 

Seltene Genetische Nierenerkrankungen 

• Clinical practice recommendations for kidney involvement in tuberous sclerosis complex: 
a consensus statement by the ERKNet Working Group for Autosomal Dominant 
Structural Kidney Disorders and the ERA Genes & Kidney Working Group  

• Screening and surveillance recommendations for central nervous system 
hemangioblastomas in pediatric patients with Von Hippel-Lindau disease 

Seltene Skelettentwicklungsstörungen 

• Consensus „Diagnosis and Current Therapy of Osteogenesis Imperfecta 2019” im 
Rahmen von ERN BOND 

• Vosoritide Therapy in Children with Achondroplasia: Early Experience and Practical 
Considerations for Clinical Practice 

 

Seltene Stoffwechselerkrankungen 

• Koordination einer internationalen Leitlinie zur Diagnostik und Therapie langkettiger 
Fettsäurenoxidationsstörungen 

• Treatment recommendations for glycogen storage disease type IB- associated 
neutropenia and neutrophil dysfunction with empagliflozin: Consensus from an 
international workshop 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38485149/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38485149/
https://esid.org/Media/Files/Common-Variable-Immunodeficiency-diagnostic-criteria
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/112-001.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/189-001.html
https://www.uniklinik-freiburg.de/fileadmin/mediapool/09_zentren/FZSE/pdf/2018_Article_ImpfenBeiImmundefizienz_1_.pdf
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/189-002
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/189-002
https://register.awmf.org/assets/guidelines/025-038l_S3k_Strukturelle-Voraussetzungen-paediatrische-onkologische-haematologische-Versorgung__2024-08.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/025-038l_S3k_Strukturelle-Voraussetzungen-paediatrische-onkologische-haematologische-Versorgung__2024-08.pdf
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/027-074#anmeldung
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29395989/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29395989/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29395989/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29395990/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29395990/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29398641/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29398641/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29290580/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29290580/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29305137/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29305137/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38443710/
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38647646/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38647646/
http://ernbond.eu/
http://ernbond.eu/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37882884/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37882884/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38277989/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38277989/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38277989/
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• S2k-Leitlinie: Diagnostik und Therapie der hepatorenalen Tyrosinämie (Tyrosinämie Typ 
1) 
 

 

Seltene Rheumatologische Erkrankungen 

• S3-Leitlinie Diagnostik und Therapie der ANCA-assoziierten Vaskulitiden 

• EULAR Task Force on the Development for Classification Criteria for Haemochromatosis 
Arthropathy 
 

 

Seltene Verhornungsstörungen 

• Personal, financial and time burden in inherited ichthyoses: A survey of 144 patients in a 
university-based setting 

• French national protocol for the management of congenital ichthyosis 
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https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/027-003
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/060-012
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38523469/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38523469/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38513308/

