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2 KURZPORTRAT DES ZENTRUMS UND SEINER NETZVWERKPARTNER
2.1 EINFUHRUNG

Als seltene Erkrankungen werden in Deutschland wie in Europa Krankheiten bezeichnet, die we-
niger als 5 Menschen von 10.000 betreffen. Die Versorgung von Patient:innen mit seltenen Er
krankungen ist auf Grund der Seltenheit, aber der haufig ebenfalls vorhandenen Chronizitat der
Erkrankungen oft noch problematisch und fur die Betroffenen mitunter mit langen Leidenswegen
verbunden.

In Deutschland wurden bereits durch die Aktivitat der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE) und des Nationalen Aktionsbindnisses fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) Zentren fir seltene Erkrankungen initiiert.

Das UZSEL als NAMSE—zertifiziertes Zentrum fir Seltene Erkrankungen widmet sich als interdis-
ziplinares Team der Patientenbetreuung, Diagnostik und Erforschung seltener Erkrankungen.

Hierbei versteht sich das UZSEL zundchst als Koordinationszentrum, um Patient:innen und
Arztinnen die aufwandige und langwierige Suche nach einem geeigneten Betreuungszentrum
for Patient:innen mit gesicherter oder vermuteter seltener Erkrankung zu erleichtern. In Abhangig-
keit der Einschatzung unseres Zentrums, erfolgt eine Empfehlung zum weiteren Vorgehen. Dies
umfasst neben einer maglichen Vorstellung in einem unserer integrierten oder externen B-Zentren
auch die Kontaktaufnahme zu einer anderen Institution, die sich intensiv mit dem entsprechenden
Krankheitsbild beschaftigt. Dariber hinaus vermitteln wir nach Maglichkeit und Bedarf die Auf
nahme in nationale und infernationale Therapiestudien und Patientenregister und vermitteln den
Kontakt zu entsprechenden Selbsthilfegruppen. Damit verfolgt das UZSEL ein individuell an den
jeweiligen Patienten/die jeweilige Patientin angepasstes ganzheitliches Konzept.

2> hitps://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen,/uzsel
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Organisationsstruktur des Zentrums

Kliniken Med. Fakultat

. V I
Abteilungen orstand Dekanat Fakultatsrat

Institute des UKL Institute

Zentrum fur Seltene Erkrankungen Leipzig

Vorstand Beirat
des UZSEL des UZSEL

Mitgliederversammlung
der integrierten B-Zentren

/\/\ltgheder des Vorstands des UZSEL sind:
Prof. Dr. Johannes Lemke (Vorsitz)
PD Dr. Skadi Beblo
Prof. Dr. Uta Ceglarek
Prof. Dr. Christoph Baerwald
Dr. Maria Arélin
Prof. Dr. Florian Then Bergh
Dr. Christine Viehweger


https://www.achse-online.de/de/
https://www.namse.de/
https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/uzsel
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2.2 FUNKTIONEN UND AUFGABEN IM ZENTRUM™

Name

Prof. Dr. Johannes Llemke

Funktion

Zentrumsleitung

Arztliche Koordination

Aufgaben

Organisatorische und fachliche Leitung

Beteiligung an AG ZSE

PD Dr. Skadi Beblo

Stellv. Zentrumsleitung
Arztliche Koordination

Arzitliche Lotsin

Organisatorische und fachliche Leitung

Beteiligung an AG ZSE

Patientenkontakt und Schnittstelle
innerhalb der Patientenversorgung

Fallbearbeitung

Llehre

Dr. Christine Viehweger

Arztliche Lotsin

Beteiligung an AG ZSE

Patientenkontakt und Schnittstelle
innerhalb der Patientenversorgung

Fallbearbeitung

Lehre

Prof. Dr. Christoph Baerwald

Arztlicher Lotse

Patientenkontakt und Schnittstelle
innerhalb der Patientenversorgung

Fallbearbeitung

Madeleine Posselt

Nicht-arztliche
Koordination

Patientenverwaltung
Betreuung Datenbank

Kommunikation nach auBen
(Telefonkontakt)

Organisation (Fallkonferenzen,
Fortbildung, Lehre)

Dr. Nicole Berthold

Qualitatsmanagement

Betreuung Zertifizierungsprozess
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2.3 NETZWERKPARTNER DES ZENTRUMS™

In leipzig haben sich folgende Klinken und Institute des Universitatsklinikums Leipzig und der
Medizinischen Fakultat der Universitat Leipzig im UZSEL zusammengeschlossen, um sich interdis-
ziplinar der Patientenbetreuung, Diagnostik und Forschung von seltenen Erkrankungen zu wid-

men:

Integrierte B-Zentren am Universitatsklinikum Leipzig

Institut for Humangenetik, Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter Erkrankungen

Leitung/Ansprechpartner

Prof. Dr. Johannes Lemke

Inferdisziplindres p&diatrisches Stoffwechselzentrum

PD Dr. Skadi Beblo,
Prof. Dr. Uta Ceglarek

Zentrum fir angeborene Stoffwechselerkrankungen
im Erwachsenenalter

Prof. Dr. Anke Tonjes

Zentrum fir Seltene neuroimmunologische Erkrankungen

Prof. Dr. Florian Then Bergh

Sozialpadiatrisches Zentrum fir seltene neurop&diatrische
Erkrankungen

Prof. Dr. Andreas Merkenschlager,
Dr. Janina Gburek-Augustat

Zentrum fir Llipodystrophie

PD Dr. Konstanze Miehle

Kompetenzzentrum fur

Oro- und Kraniofaziale Anomalien (KOALA)

Dr. Dirk Halama,
Dr. Annika Schonfeld

Tuberdse Sklerose-Zentrum

Dr. Maria Arélin

Zentrum fir Seltene
Erkrankungen des Auges

Prof. Focke Ziemssen,

Dr. Fadi Nasser

Zentrum fur genetische Erkrankungen
der weiben Substanz (inkl. Leukodystrophien)

Dr. med. Christa-Caroline Bergner

Kinderchirurgisches Zentrum fir seltene kinderchirurgische
Erkrankungen und Fehlbildungen

Prof. Dr. Martin Lacher,
PD Dr. Steffi Mayer

Zentrum fir selfene monogenetische Formen

der Adipositas und PraderWilli-Syndrom

Prof. Dr. Roland Pfaffle,
Prof. Dr. Antie Kérner

Angelman-Zentrum

Sozialp&diatrisches Zentrum:
Prof. Dr. Andreas Merkenschlager,
Dr. Janina Gburek-Augustat

Humangenetik:
Prof. Dr. Johannes Lemke

Zentrum fir seltene und frihe Formen von Demenzen und
neurodegenerativen Erkrankungen

Prof. Dr. med. Matthias Schroeter,
Kristin Folkowski

Zentrum fir seltene Diabetesformen

PD Dr. med. Thomas Kapellen
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Leitung/Ansprechpartner

Assoziierte Zentren und Spezialambulanzen

Herzzentrum Leipzig

Ambulanz fir angeborene
Herzfehler

Prof. Dr. Ingo Dahnert

Innere Medizin (UKL)

Ambulanz fir Rheumatologie

Prof. Dr. UIf Wagner,
PD Dr. Marco Krasselt

Seltene und genetische
Nierenerkrankungen

Prof. Dr. Tom Lindner

Kinderheilkunde (UKL)

Ambulanz fir Kinder mit

Diabetes und Lipodystrophien

Heike Bartelt,
PD Dr. Thomas Kapellen,
Prof. Dr. Antie Korner

Ambulanz fir Kinder mit
Mitochondrialen Erkrankungen

Prof. Dr. Andreas
Merkenschlager,
PD Dr. Skadi Beblo

Ambulanz fir Kinder mit
seltenen renalen Erkrankungen

Dr. Katalin Dittrich

Kinderorthopadie (UKL)

Ambulanz fir angeborene
skelettale Deformitaten und
genetisch bedingte
orthopadische Anomalien

Dr. Eckehardt Schumann

Neurologie (UKL

Ambulanz fir Parkinson und
Bewegungsstérungen

Prof. Dr. Joseph Claben,
PD Dr. Jostulian Rumpf

Medizinisches Zentrum fir
Erwachsene mit Behinderung

Dr. Christa-Caroline Bergner

Externe B-Zentren / Kooperationspartner

Ambulante und stationére Betreuung von Patienten mit seltenen Epilepsie-Syndromen

Epilepsie-Zentrum Berlin-Brandenburg, Institut fir Diagnostik der Epilepsien

Epilepsie-Zentrum Bethel, Universitatsklinikum OWWL

Epilepsiezentrum der Universitatsmedizin Greifswald

Epilepsiezentrum Kleinwachau

Schweizerisches Epilepsiezentrum, Klinik lengg

Epilepsie-Zentrum, Diakonie Kork

Epilepsiezentrum Rotenburg
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Kooperationspartner

Sozialpadiatrisches Zentrum, Gesundheitsverbund Landkreis Konstanz

Sozialpadiatrisches Zentrum, OGD Ostprignitz-Ruppiner Gesundheitsdienste

Klinik fir Kinder und Jugendmedizin, Stadtfisches Klinikum Dessau

Klinik for Urologie, St. Elisabeth-Krankenhaus Leipzig

Zentrum fir Humangenetik Tubingen

Gastroenterologie, Hepatologie, Onkologie und Palliativmedizin, Helios Park-Klinikum Leipzig

Epilepsiezentrum in der Neurologischen Klinik, Universitatsklinikum Erlangen
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3 PATIENTENVERSORGUNG

Die Vernefzung und der Ablauf einer Diagnosestellung sind in der folgenden Grafik dargestellt:

Patientenanfrage

I

[Sichtung, Analyse, Bewertung der UnterlagerJ

Lots:innen I

Verdachtsdiagnose

(Post, Mail, Telefon)

Nein Ja

’ |
B-Zentren,

uberregionale u.
. 9 . Fallkonferenz
internationale

\Rijcksprachen 1

Lots:innen Beratungsbrief
1 ] ]

4 N N N

Hausarzt/-arztin B-Zentren Exom-/Genom-

bzw. Facharzt/-arztin (integriert/extern), sequenzierung
Spezialambulanzen/ | | (Uber humangenetische

-zentren Sprechstunde)
\_ 1 J U t J 1 J

Diagnostik
Therapie

Diagnostik | Therapie | Forschung
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4 VERNETZUNG MIT ANDEREN ZENTREN

Strukturierter Austausch mit anderen Zentren fir seltene Erkrankungen™

Aktivitat Thema / Themen Datum

AG ZSE Zentrumszuschlége und Zertifizierung, 09.05.2025,
Modellvorhaben Genomsequenzierung, 17.09.2025,
Digi-ZSE, JARDIN, Vereinsgrindung, 21.11.2025
Publikation zur ORPHA-Kodierung

(Fall-) Konferenzen Endo- Padiatrische seltene endokrinologische und 13.01.2025

krinologie und Stoffwechsel | metabolische Erkrankungen

mit dem MKZSE

Vernetzung der ZSEs Zentrumsvorstellung inkl. Schwerpunkte, 03.02.2025,
leipzig, Cottbus, Dresden, Kooperationsvertrag, Zerfifizierungs- 20.10.2025
Jena, Magdeburg anforderungen zu und Durchfihrung von

Fallkonferenzen, Planung Qualitatszirkel

Deutsche Referenznetzwerke (DRN)

Deutsches Referenznetzwerk fir seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-Er
krankungen (CRANIO-Net] = Kompetenzzentrum fir Oro- und Kraniofaziale Anomalien
(KOALA) des Universitatsklinikums Leipzig

Deutsches Referenznetzwerk fir hereditére und kongenitale Anomalien [dERNICA Osopha-
gus-Bauchwand-Netf) = Kinderchirurgisches Zentrum fir seltene kinderchirurgische Erkran-
kungen und Fehlbildungen am Universitatsklinikum Leipzig

Deutsches Referenznetzwerk fir hereditére und kongenitale Anomalien (dERNICA CDH Darm-
versagen) = Kinderchirurgisches Zentrum fir seltene kinderchirurgische Erkrankungen und
Fehlbildungen am Universitatsklinikum Leipzig

Deutsches Referenznetzwerk fir die Behandlung seltener und komplexer urorektaler und ge-
nitaler Erkrankungen und Fehlbildungen [dJUROGEN) = Kinderchirurgisches Zentrum fir sel-
tene kinderchirurgische Erkrankungen und Fehlbildungen am Universitatsklinikum Leipzig
Deutsches Referenznetzwerk dITHACA — SpleiBosomopathien, Ribosomopathien = Institut fur
Humangenetik, Zentrum fir die Diagnostik seltener genetisch bedingter Erkrankungen
Deutsches Referenznetzwerk fir angeborene Stoffwechselkrankheiten (MetabCARE): Interdis-
ziplingres padiatrisches Stoffwechselzentrum

Deutsches Referenznetzwerk Lipodystrophien und Fetigewebserkrankungen = Zentrum fur Li-
podystrophie

Deutsches Referenznetzwerk fir Seltene Augenerkrankungen [DRN-Eye) = Zentrum fir Seltene
Erkrankungen des Auges
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Europdische Referenznetzwerke (ERN)

ERN fur urogenitale Krankheiten e UROGEN =» kinderchirurgische Erkrankungen und Fehlbil-
dungen am Universitatsklinikum Leipzig

ERN fur hereditare und kongenitale Anomalien ERNICA =» kinderchirurgische Erkrankungen
und Fehlbildungen am Universitatsklinikum Leipzig

ERN fir Nierenkrankheiten ERKNet = Zentrum fir seltene Nierenerkrankungen am Universi-
tatsklinikum Leipzig

ERN fur hamatologische Krankheiten FuroBloodNet = Medizinische Klinik und Poliklinik for
Hamatologie, Zelltherapie, Hamostaseologie und Infektiologie am Universitdtsklinikum Leipzig

Weitere Netzwerke und Verbinde

Deutsche Hamophiliegesellschaft zur Bekampfung von Blutungskrankheiten eV. = Padiat-
rische Onkologie, Hamatologie und Hamostaseologie sowie Klinik und Poliklinik fir Hamo-
tologie, Zelltherapie, Hamostaseologie und Infektiologie

Gesellschaft fur Kinder und Jugendrheumatologie = Klinik und Poliklinik fur Kinder und Ju-
gendmedizin

Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V. = Neuromuskulares Zentrum Leipzig

MUKO. zert Anerkennung = Klinik und Poliklinik fir Kinder und Jugendmedizin

Tuberdse Sklerose Deutschland e. V. = Tuberése Sklerose-Zentrum Leipzig

Consortium investigating frontotemporal lobar degeneration Germany (FTLD Consortium Ger-
many). Own role: Member of board / steering committee, and responsible for multimodal
MR imaging, PI center Leipzig - hTTp://WWW.fHd.de/

The Genetic Frontotemporal dementia Initiative (GENFI), research centres across Europe &
Canada with expertise in familial FTD. Own role: Contributing center, Pl Leipzig - http://genti.
org.uk/

Cesellschaft fir Angeborene Stoffwechselerkrankungen (GFAS, ehem. APS) = Klinik und Po-
liklinik fr Kinder und Jugendmedizin

SOCIETY FOR THE STUDY OF INBORN ERRORS OF METABOLISM (SSIEM) = Klinik und
Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin

Deutsche Gesellschaft fur Kinderheilkunde und Jugendmedizin = Klinik und Poliklinik fir Kin-
der- und Jugendmedizin

Arbeitsgemeinschaft fir angeborene Stoffwechselstorungen in der Inneren Medizin (ASIM) =
Klinik und Poliklinik for Endokrinologie, Nephrologie und Rheumatologie — Endokrinologie
Deutsche Gesellschaft fir Epileptologie (DGfE) =» Insfitut fir Humangenetik, Zentrum fir die
Diagnostik seltener genetisch bedingter Erkrankungen

,Epilepsienetzwerk Ostdeutschland” = Institut fir Humangenetik, Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter Erkrankungen

Gesellschaft fir Humangenetik (GIH) = Institut fir Humangenetik, Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter Erkrankungen

12
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5 STRATEGISCHE UND OPERATIVE ZIELE DES ZENTRUMS

Strategie des Zentrums

Unser Zentrum soll die Versorgung von Patient:innen mit seltenen Erkrankungen verbessern, die

Erforschung dieser Erkrankungen erleichtern sowie Diagnostik und Therapie seltener Erkrankungen
in der Ausbildung und Weiterbildung von Akteuren im Gesundheitssystem besser verankern.

Operative Ziele 2025

1.

O~ W

Das Hauptziel fir 2025 stellte die Aufnahme neuver externer B-Zentren und Kooperationspart-
ner dar.

. Wir haben die Digitalisierung der Patientenakte im LMS des Instituts fir Humangenetik ver-

bessert.

. Wir haben die enge Zusammenarbeit mit anderen regionalen ZSEs verstetigt.
. Wir haben eine ZSE-Sprechstunde etabliert.

. Wir haben Transitionskonzepte erarbeitet,

Operative Ziele 2026

. Wir streben weiterhin die Aufnahme neuer externer B-Zentren und Kooperationspartner an.
. Wir méchten interne Weiterbildungsveranstaltungen mit Beteiligung der integrierten B-Zentren

organisieren.

. Wir planen die zusatzliche psychologische und psychosomatische Beurteilung der Patienten-

akten.

. Wir wollen Patient:innen mit unklarer Diagnose nachverfolgen. Dies soll mittels Online-Frage-

bogen (RedCap) realisiert werden.

. Wir wollen die infegrierten B-Zentren mit mehr Informationen auf der UZSEl-\Website darstel-

len.


https://eurogen-ern.eu/
https://ern-ernica.eu/
https://www.erknet.org/
https://eurobloodnet.eu/index/

JAHRESBERICHT 2025 UNIVERSITARES ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN LEIPZIG

6 QUALITATSMANAGEMENT UND QUALITATSSICHERUNG™

Das UZSEL ist seit 2024 ein zertifiziertes Referenzzentrum fir Seltene Erkrankungen (Typ A Zen-
trum nach NAMSE] auf Grundlage des Nationalen Aktionsplans fir Menschen mit Seltenen Er-
krankungen und des Gemeinsamen Bundesausschusses.

Presseartikel: https://www.uniklinikum-leipzig.de/presse/Seiten/Pressemitteilung_7205.aspx.

Mit dem Ziel der Sicherstellung einer hochstmoglichen Qualitat der Patientenversorgung sind
zudem am Universitatsklinikum Leipzig verschiedene Methoden und Instrumente eines Qualitts-
managementsystems efabliert. Die Anwendung des PDCA-Zyklus sorgt dabei fir die Umsetzung
eines fortlaufenden Prozesses der Verbesserung. Die folgende Abbildung gibt einen Uberblick
Uber ausgewahlte Qualitatsmanagement- Methoden und -Instrumente, welche am UZSEL bzw.
den integrierten B-Zentren efabliert sind.

Verbesserungspotenzial Verbesserungspotenzial
ableiten, ableiten,
Arbeiten mit Arbeiten mit

MaRnahmeplanen

7

Audits, CIRS,

MaRnahmeplanen

Prozessmanagement inkl. Risiko-\
management,
Fehlermanagement, Lob- und
Beschwerdemanagement,
Schadensfallanalysen, Personalentwicklung /
M&M-Konferenzen, Regelung von Zustandig-

Risikoinventur, Befragungen, keiten, Dokumentenlenkung /
Lob / Beschwerden E_rstellung von S(_)Ps und. Check-
listen, Patienteninformation und
-aufklarung )

e —

Bewertung der Ergebnisse qualitatssichernder Mallnahmen innerhalb Jahresbewertung / Jahresbericht

Folgende Methoden und Instrumente des Qualitatsmanagements sind Gbergreifend fir das UKL
etabliert:
Risiko- und Fehlermanagementsystem (System zur Meldung von Beinahe- Fehlern (CIRS),
Risikoinventur, Risikoaudits, Schadensfdlle)
Durchfthrung Inferner Audits
lob- und Beschwerdemanagement
Dokumentenmanagementsystem
Patientenzufriedenheitsbefragungen UKL

14
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Organisationshandbicher fir alle Kliniken / Institute (Regelung von Zustandigkeiten, Fort- und
Weiterbildungsplanung, Besprechungsmatrix efc )

Folgende Methoden & Instrumente des Qualitatsmanagements sind innerhalb des Zentrums eta-
bliert:

Teilnahme an Registern / Qualitatssicherungsprojekten

Ableitung Jahresziele firs Zentrum (siehe Kapitel 5)

Durchfihrung von Qualitatszirkeln

Durchfihrung von Morbiditats- & Mortalitatskonferenzen (M&M) und Fallkonferenzen

Erstellung/ regelmaBige Aktualisierung von SOPs

Erstellung einer Jahresbewertung

Die folgende Ubersicht soll einen Uberblick iber die QM-Aktivitdten im Jahr 2025 geben:

Aktivitat Thema / Themen Datum
Qualitatszirkel UZSEL: 10.11.2025
Mitgliederversammlung / Vorstandstreffen
Arbeitstreffen ZSE (A-Zentrum) | Fallzahlen, Zertifizierungsprozess 1x wochentlich
Fallkonferenzen UZSEL
- Interdisziplinar (UKL-intern) regelmabig
- MV GenomSeq 1x wochentlich
Institut for Humangenetik 1x wochentlich
Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugend- | 3x wochentlich
medizin
M&M-Konferenz Integrierte B-Zentren bedarfsorientiert



https://www.uniklinikum-leipzig.de/presse/Seiten/Pressemitteilung_7905.aspx

JAHRESBERICHT 2025 UNIVERSITARES ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN LEIPZIG JAHRESBERICHT 2025 UNIVERSITARES ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN LEIPZIG

Aktivitat Th Th Dat
— ema/Themen - 7 PATIENTEN- UND MITARBEITERORIENTIERUNG
Erstellung / Aktualisierung SD_Handbuch des UZSEL 03/2025
von SOPs SD_Zusammenarbeit im UZSEL 09/2025 Patient-innen™*
F_Anmeldebogen UZSEL_Patient 01/2025,
06/2025 Wir arbeiten als Partner mit der Selbsthilfekontakt- und Informationsstelle (SKIS) zu seltenen Erkran-
F_Anmeldebogen UZSEL_Arzt 06/2025 kungen der Stadt leipzig zusammen.
F_Fragebogen Modellvorhaben 06/2025

Die folgende Ubersicht soll einen Uberblick iiber intern sowie extern durchgefihrte Informations-

SD_Fallfthrung genomDE Modellvorhaben | 06,/2025
gemal Verirag

und Fortbildungsveranstaltungen des Zentrums fir Patient:innen und Interessierte geben:

AA{_E:jom- und Genomauswertung und — 1 02/2025, Veranstaltungstitel Inhalt / ErlGuterungen Datum
Befundung 8@;;8;2' Radiointerview MDR Sachsen | Seltene Erkrankungen - Vernetzung, 25.02.2025
o und N L Forschung und Versorgung

SOP Transfer und Transifion bei angebore- | 03/2025 Informationsveranstaltung Vortragsreihe von leitung und Selbsthilfe 27.02.2025
nen Stoffwechselerkrankungen 7 :

zum Tag der Seltenen sowie die B-Zentren mit Schwerpunkt Gen-
Angelman-Diagnostik-Checkliste fir die 2025 Erkrankungen therapie
inische Befreuung Ausstellung zum Tag der Die Kunstaktion »Selten allein« 28.02.2025
SOP fir Muskeldystrophie Duchenne 2025 Seltenen Erkrankungen
SOP fir Padiatrischen Schlagantal 2025 17. Fortbildungsveranstaltung | Ergebnisse des Neugeborenenscreenings | 19.03.2025
SOP zur Diagnostik und Therapie von 2025 zum Neugeborenenscreening | 2024, die gednderte Screeningrichtlinie,
organischen Azidurien die Uberarbeitete SK2-Richtlinie zum NGS

lipodystrophie Patiententag | in Zusammenarbeit mit dem Zentrum fur 05.04.2025
Seltene Endokrine Erkrankungen (ZSEF),
Universitatsklinikum Ulm: Themen: Lipodystro-
phie, Maglichkeiten (und Grenzen)
kosmetischer Chirurgie, psychologische
Aspekte, Ernahrung, Kosmetik (Schminken)

Thementag Vortrag & Diskussion mit Stoffwechsel- 08.11.2025
,Schwangerschaft und PKU" | experten und Gyndakologin, Workshop zur
Ernahrung, Erfahrungsaustausch mit erfah-
renen Mittern mit PKU, Show cooking &
Rezeptaustausch eiweiBarmer Leckereien

Genetik-Adventskalender — Grundlagenthemen der Genetik: von A wie | 12/2025

Das ABC der Genetik Allel bis Z wie ZDNA
lipodystrophie Stammtisch Kennenlernen und Austauschen unter den | jeden ersten
Betroffenen, regelmaBige Teilnahme von Dienstag im

Expert:iinnen zu einem bestimmten Thema Monat
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Personal™”

Die Koordination und Durchfihrung weiterer Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen erfolgt in Zu-
sammenarbeit mit den integrierten und externen B-Zentren sowie mit den verschiedenen Spezialam-
bulanzen des Universitatsklinikums Leipzig. Dariber hinaus erfolgen regelmaBige Beteiligungen an
Weiterbildungsveranstaltung Uber die AG ZSE (Lotsentreffen, fachspezifische VWeiterbildungen).

Seit dem Wintersemester 2021/2022 wird am UZSEL eine lehrveranstaltung mit 27 Stunden/
Semester als Wahl-Pflichtfach durchgefihrt. Dieses Wahl-Pflichtfach wird fortlaufend in jedem
Semester fir Studierende der hoheren klinischen Semester angeboten. Es beinhaltet die Evaluie-
rung von Anamnese und klinischem Befund bei Patient:innen mit seltenen Erkrankungen und dient
der Férderung des interdisziplinaren und differentialdiagnostischen Denkens.

Die folgende Ubersicht soll einen Uberblick iber intern durchgefihrte Fort- und Weiterbildungs-
veranstaltungen sowie extern besuchte Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen von Mitarbeiten-
den des Zentrums geben:

Veranstaltungstitel Inhalt / ErlGuterungen Datum

AG ZSE Zentrumszuschlage und Zertifizierung, 09.05.2025,
Modellvorhaben Genomsequenzierung, | 17.09.2025,
Digi-ZSE, JARDIN, Vereinsgrindung, 21.11.2025
Publikation zur ORPHA-Kodierung

ZSE-lofsenschulung Weiterbildung der arztlichen Lots:innen 23.01.2025,

26.09.2025

Vortrage / Kongresse / ESHG 22.-27.05.2025

Konferenzen / Kurse GIH 02.-04.04.2025
GIAS 06.-07.03.2025
39th E.S.PKU 25.-28.09.2025
5. Ostdeutscher Epilepsietag 27.09.2025
Netzwerkireffen Epilepsie 26.09.2026
Deutsche Mukoviszidose Tagung 27.-29.11.2025
Alzheimer's Association Infernational Con- | 27.02.2025
ference (AAIC) Neuroscience Next
3. NPC-Forum zum Thema Diagnostik und | 14.-15.02.2025
Therapie
2. Jahrestagung der DGPAED 13.-15.11.2025

Journal Club Humangenetik wochentlich

18
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Veranstaltungstitel Inhalt / Erlauterungen Datum
Kolloguien Kolloguium Humangenetik regelmabig
Kolloquium des Instituts fur Laboratoriums-
medizin, Klinische Chemie und Moleku-
lare Diagnostik
Klinisch-Neurowissenschaftliches
Kolloguium
Neuropd&diatrischer 2x/ Jahr
Quadlitatszirkel
Vortrage Herzzentrum Lleipzig: Vorstellung der 16.01.2025
Arbeit des UZSEL und Fallvorstellung
Universitatsklinikum Halle: Vorhersage von | 01.07.2025
Demenz mit Bildgebung & Al: Bereit fur
die Translation in die klinische Routine?]
Innovation und Evidenz: eUROGEN- 02.09.2025

Guidelines und moderne Techniken in der
Kolorektalen Chirurgie
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8 KENNZAHLEN

Stand 01.09.2026 fir das Jahr 2025

Kennzahlen A-Zentrum Anzahl

Anfragen/Félle

168

AbschlieBend bearbeitete Falle

88

(11 Kinder, 77 Erwachsene)

(integriertes B-Zentrum oder Spezialambulanz)

Davon kein Befundeingang >6 Monate 47
In Bearbeitung 33
Inferdisziplincre Fallkonferenzen 86
Empfehlung UKL + extern 50
Weiterbehandlung in externer Sprechstunde empfohlen 69
Weiterbehandlung am UKL empfohlen Y4

Empfehlung nach Fachdisziplin (Auswahl)

Innere Medizin
Rheumatologie:
Neurologie:
Humangenetik:
Padiatrie:

Psychosomatik /
Psychiatrie:

37
11
26
28

20

Weitere Kennzahlen

(UKL, integrierte und externe B-Zentren)

Stationdre Patient:innen mit seltener Erkrankung

Anzahl
3838

Durch humangenetische Analysen gesicherte Diagnosen
gegeniber bisher unklaren Diagnosen (Exom- und
Genomsequenzierung)”™”

Diagnostik: 28 %
(712/2530 Familien)

Forschung: 16 %
(68/426 Familien)

Fallkonferenzen mit den integrierten B-Zentren und
Spezialambulanzen des UKL

81

Fallkonferenzen fir Patient:innen von Arztpraxen
(z. T. telemedizinisch erbracht)

19

20
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(UKL, integrierte und externe B-Zentren)

Fallkonferenzen fiir Patient:innen anderer Krankenhduser
(z. T. telemedizinisch erbracht)
e U/SEL
e Zentrum fir seltene und frihe Formen von
Demenzen und neurodegenerativen Erkrankungen

Anzahl

/5
20

Fallkonferenzen fir stationare Patient:innen anderer
Krankenhauser und spezialisierter Reha-Einrichtungen
(z. T. telemedizinisch erbracht)
e UZSEL: Beratungen externer Institutionen
(z. B. B-Zentren, Kooperationspartner)
e INNSA-Netzwerk der Neurologie (Beratungen
und Fallkonferenzen)
® Neuropadiatrische Beratung Herzzentrum/
Neuropdadiatrische Beratung Herzzentrum nach
EEG
e DACH-Fallkonferenz des Deutschen
Referenznetzwerkes [DRN) Lipodystrophie
e Zentrum fur seltene und frihe Formen von
Demenzen und neurodegenerativen Erkrankungen

3

20

Finschluss von Patient:innen iber die Selektivvertrage zur
Besonderen Versorgung nach § 140 SGB V

Exomdiagnostik: 26

Beratungen nach Fallkonferenz: @

Einschluss von Patient:innen Gber das Modellvorhaben
Genomsequenzierung Bereich Seltene Erkrankungen

Genomdiagnostik:
216, davon 165 Kinder

Beratungen nach Fallkonferenz: 5
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9  FORSCHUNGSTATIGKEIT

Unser Zentrum erfillt dariber hinaus weitere wichtige Aufgaben. Diese werden im Folgenden

dargestellt.

Leitlinien / Konsensuspapiere™

Art

Europdische Leitlinie fir Diagnostik und Therapie der
Phenylketonurie (European PKU guideline]

Integriertes B-Zentrum

Inferdisziplindres padiatrisches
Stoffwechselzentrum

Art

Ademuwagun 1A, Adam Y, Rotimi SO, Syrbe S, Radtke M,
Hentschel J, Lemke JR, Adebiyi E. Exome sequencing in Nigerian
children with early-onset epilepsy syndromes. Epilepsia Open.
2025 Feb;10(1):222-232. doi: 10.1002/epi4.13106. Epub 2024
Nov 21. PMID: 39570184; PMCID: PMC11803284.

Genetische Diagnostik der Epilepsien: Empfehlung
der Kommission Epilepsie und Genetik der Deutschen
Gesellschaft fur Epileptologie (DGIE)

S3-leitlinie CFTR-Modulatortherapie bei Mukoviszidose

Sl-leitlinie Molekulargenetische Diagnostik mit Hochdurch-
satzVerfahren der Keimbahn, beispielsweise mit Nexi-Gene-
ration Sequencing

Sl-leitlinie Fieberkrampfe im Kindesalter

S2k-Leitlinie Epilepsiechirurgie Kindes- und Jugendalter:
prachirurgische Diagnostik und Therapie

Aktualisierte Handlungsempfehlung nach der Leitlinie
,Diagnose der Mukoviszidose”

Institut for Humangenetik,
Zentrum fur die Diagnostik
seltlener genetisch bedingter
Erkrankungen

Jauss RT, Lemke JR, Strehlow V. Assessment of 1863 GRIN2A
Variants Contradicts a Role in Tumorigenesis. Int ] Mol Sci.
2025 Jun 10;26(12):5558. doi: 10.3390/ijms26125558. PMID:
40565021; PMCID: PMC1219297/8.

Klotzer C, Schnabel F Kubasch AS, Jentzsch M, Franke GN,
Uhlig J, Faust H, Jauss RT, Oppermann H, Popp D, Metzeler
KH, lemke JR, Vucinic V, Platzbecker U. Thiomine-Responsive
Megaloblastic Anemia Syndrome Mimicking Myelodysplastic
Neoplasm. Acta Haematol. 2025;148(4):380-385. doi:
10.1159/000542286. Epub 2024 Oct 28. PMID: 39467528:;
PMCID: PMC12306944.

Europaische Leitlinie fur anorektale Malformationen

Kinderchirurgisches Zentrum fur
seltene kinderchirurgische Er-
krankungen und Fehlbildungen

Algorithmus zur Therapie von Llipodystrophie-Syndromen

Zentrum fir Llipodystrophie

Leitlinie zur Diagnostik und Therapie des Angelman-
Syndroms, in Vorbereitung

Angelman-Zentrum

Konsensus Padiatrische cholestatische Lebererkrankungen.
Voraussetzungen fir ein erfolgreiche Transition Betroffener in
die Erwachsenenmedizin

UKL, Hepatologie

Mohammadi NA, Ahring PK, Yu lico VW, Chua HC, Ortiz de
la Rosa S, Johannesen KM, Michaeli-Yossef Y, Vincent-Devulder
A, Meridda C, Bruel AL, Rossi A, Patel C, Klepper J, Bonanni
P Minghetti S, Trivisano M, Specchio N, Amor D, Auvin S,
Baer S, Meyer P. Milh M, Salpietro V, Maroofian R, lemke JR,
Weckhuysen S, Christophersen P, Rubboli G, Chebib M, Jensen
AA, Absalom NL, Mgller RS. Distinct neurodevelopmental and
epileptic phenotypes associated with gain- and loss-of-function
GABRB2 variants. EBioMedicine. 2024 Aug;106:105236. doi:
10.1016/.ebiom.2024.105236. Epub 2024 Jul 11. PMID:
38996765: PMCID: PMC11296288.

Publikationen™

Art

Baerwald C, Nitschmann S. Therapie des Fibromyalgiesyndroms
mit digital gefuhrter Verhaltenstherapie [Treatment of fibromyalgia
syndrome with digital congnitive behavioral therapy]. Inn Med

(Heidelb). 2025 Jan:66(1):132-134. German. doi: 10.1007/s00108-

024-01820-1. Epub 2024 Dec 6. PMID: 39643765.

Zentrum
A-Zentrum

Rohrlach AB, Rivollat M, de-Miguel-lbaiez P, Nordfors U, Liira
AM, Teixeira JC, Roca-Rada X, ArmenddarizMartija J, Boyadzhiev
K, Boyadzhiev Y, Llamas B, Tiliakou A, Métsch A, Tuke J,
Prevedorou EA, Polychronakou-Sgouritsa N, Buikstra J, Onkamo
P Stockhammer PW, Heyne HO, Llemke JR, Risch R, Schiffels S,
Krause ], Haak W, Prifer K. Cases of trisomy 21 and frisomy

18 among historic and prehistoric individuals discovered from
ancient DNA. Nat Commun. 2024 Feb 20:15(1):1294. doi:
10.1038/s41467-024-45438-1. PMID: 38378781: PMCID:
PMC10879165.

Zentrum

A-Zentrum

JAHRESBERICHT 2025 UNIVERSITARES ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN LEIPZIG

Institut for Humangenetik,

Zentrum fir die
Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen
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23
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Art
Tomm A, Thiele AG, Rohde C, Schlégl H, Kiess W, Beblo S.

Executive Functions and Long-Term Metabolic Control in Adults
with Phenylketonuria [PKU). Metabolites. 2025 Mar 12;15(3):197.
doi: 10.3390/metabo15030197. PMID: 40137161; PMCID:
PMC11943845.

Harings T, Bertsche T, Thiele AG, Kiess W, Bertsche A, Beblo S,
Neininger MP. Perspectives of pediatric patients with inborn errors
of metabolism on long-term treatment and metabolic emergency
management. Orphanet | Rare Dis. 2025 Oct 6,20(1):502. doi:
10.1186/513023-025-04046-y. PMID: 41053858; PMCID:
PMC12498459.

Schumann A, Garbade SF, Beblo S, Gautschi M, Haas D,
Hochuli M, Hoffmann G, May P, Merkel M, Scholl-Birgi S,
Thimm E, Weinhold N, Williams M, Wortmann S, Grinert SC.
Kidney involvement in glycogen storage disease type I: Current
knowledge and key challenges. Mol Genet Metab. 2025
Mar;144(3):109054. doi: 10.1016/j.ymgme.2025.109054. Epub
2025 Feb 11. PMID: 39954548,

van Wegberg AMJ, MacDonald A, Ahring K, Bélanger-
Quintana A, Beblo S, Blau N, Bosch AM, Burlina A, Campistol
J, Coskun T, Feillet F, Gizewska M, Huijbregts SC, leuzzi

V. Maillot F, Muntau AC, Rocha JC, Romani C, Trefz F, van
Spronsen fJ. European guidelines on diagnosis and treatment
of phenylketonuria: First revision. Mol Genet Metab. 2025
Jun;145(2):109125. doi: 10.1016/jymgme.2025.109125. Epub
2025 Apr 30. PMID: 40378670.

Zentrum
A-Zentrum
Interdisziplinares

padiatrisches
Stoffwechselzentrum
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Art

Asadollahi R, Ahmad A, Boonsawat P, Shahanoor Hinzen J,
lohse M, Bouazza-Arostegui B, Sun S, Utesch T, Sommer D, llic
D, Padmanarayana M, Fischermanns K, Ranjan M, Boll M, Ka C,
Piton A, Mattioli F, Isidor B, Qunap K, Reinson K, Wojcik MH,
Marshall CR, Mercimek-Andrews S, Matsumoto N, Miyake N,
Stephan BO, Honjo RS, Berfola DR, Kim CA, Yusupov R, Mefford
HC, Christodoulou J, lee J, Heath O, Brown NJ, Baker N, Stark
Z, Delatycki M, Lake NJ, Zeidler S, Zuurbier L, Maas SM, de
Kruiff CC, Rajabi F, Rodan H, Coury SA, Platzer K, Oppermann
H, Abou Jamra R, Beblo S, Maxton C, Bmigiel R, Underhill H,
Dubbs H, Rosen A, Helbig KL, Helbig I, Ruggiero SM, Fitzgerald
MP, Kraemer D, Prada CE, Tenney J, Jayakar P, Redon S, Lefranc
J, Uguen K, Race S, Efthymiou S, Maroofian R, Houlden H,
Coppens S, Deconinck N, Ashokkumar B, Varalakshmi P, Gowda
K VR, Eghbal F, Ghayoor Karimiani E, Heidari M, Neidhardt ],
Owczarek-lipska M, Korenke GC, Bamshad M), Campeau PM,
lehman A, Hendon LG, Wentzensen IM, Monaghan KG, Chen Y,
Szuto A, Cohn RD, Au PYB, Hibner C, Boschann F, Manickam K,
Koboldt DC, Rad A, Oprea G, Bachman KK, Seeley AH, Agolini
E, Terracciano A, Carmelo P, Bupp C, Grysko B, Rein-Rothschild
A, Ben Zeev B, Margolin A, Morrison J, Dagli A, Stolerman E,
louie RJ, Washington C, Stevens SJC, Heijligers M, Alkuraya FS,
Lisfeld J, Neu A, Paoli Monteiro F, Santos Pessoa AL, Camelo-
Filho AE, Kok F, Koeberl D, Riley K, Burglen L, Doummar D, Héron
B, Mignot C, Keren B, Charles P, Nava C, Bernhard FP, Kihn
AA, Thoms S, Morrie RD, Mekhoubad S, Green EM, Barmada
S, Gitler AD, Jahn O, Rhee JS, Rosenmund C, Mitkovski M,

Sticht H, Sun H, le Gac G, Taschenberger H, Brose N, Dittman
JS, Rauch A, lipstein N. Pathogenic UNCI3A variants cause a
neurodevelopmental syndrome by impairing synaptic function.
Nat Genet. 2025 Nov;57(11):2691-2704. doi: 10.1038/
s41588-025-02361-5. Epub 2025 Oct 22. PMID: 41125872,
PMCID: PMC1259/829.

Zentrum
A-Zentrum
Interdisziplinares

padiatrisches
Stoffwechselzentrum
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Art

Manssen L, Krey |, Gburek-Augustat J, von Hagen C, lemke
JR, Merkenschloger A, Weigand H, Makowski C. Precision
Medicine in Angelman Syndrome. Neuropediatrics. 2025
Apr;56(2):69-82. doi: 10.1055/0-2399-0191. Epub 2024 Aug
21. PMID: 39168152.

Zentrum

A-Zentrum
Angelman-Zentrum

Institut for Humangenetik,
Zentrum fir die
Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen

Rohde C, Hofman DL, Klawon |, Rutsch F, Rodenburg |, van
Spronsen F, Thiele AG, Woestenenk W, Beblo S. Risk of
inadequate protein and micronutrient intakes in patients with
PKU with an increased phe-tolerance: Impact of a micronutrient-
dense protein substitute. Mol Genet Metab Rep. 2025 Oct
4;45:101264. doi: 10.1016/jymgmr.2025.101264. PMID:
41113666; PMCID: PMC12528915.

Interdisziplinares
padiatrisches
Stoffwechselzentrum

Rahimi MJ, Urban N, Wegler M, Sticht H, Schaefer M, Popp
B, Gaunitz F, Morleo M, Nigro V, Maitz S, Mancini GMS,
Ruivenkamp C, Suk EK, Bartolomaeus T, Merkenschlager A,
Koboldt D, Bartholomew D, Stegmann APA, Sinnema M,
Duynisveld I, Salvarinova R, Race S, de Vries BBA, Trimouille
A, Noaudion S, Marom D, Hamiel U, Henig N, Demurger

F Rahner N, Bartels E, Hamm JA, Putnam AM, Person R,
Jamra RA, Oppermann H. De novo variants in ATP2B1 lead
to neurodevelopmental delay. Am ] Hum Genet. 2025 Dec
4:112(12):3046-3047. doi: 10.1016/].ajhg.2025.10.017. Epub
2025 Nov 11. Erratum for: Am | Hum Genetf. 2022 May
5;,109(5):944-952. doi: 10.1016/}.0jhg.2022.03.009. PMID:
41223852: PMCID: PMC12808981.

Nestler U, Grafe D, Strehlow V, Jauss RT, Merkenschlager
A, Schonfeld A, Wilhelmy F. A Newbormn with Cleft Palate
Associated with PTEN Hamartoma Tumor Syndrome. Clin Pract.

39851805; PMCID: PMC11/64304.

2025 Jan 20;15(1):22. doi: 10.3390/clinpract1 5010022. PMID:

Sozialpadiatrisches
Zentrum fir seltene
neuropddiatrische
Erkrankungen

Institut for Humangenetik,
Zentrum fir die
Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen
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Art

Gburek-Augustat J, Robin-Tobias J, Meuret S, Grafe D (2025)
Teaching Neuroimaging: The Radiological Findings Point to the

Genetic Cause in Two Brothers with Sensorineural Hearing Loss.
JSM Clin Med Imaging Cases Rev 5(1): 1015.

Herrmann VM, Arelin M, Bergner CG, Herrmann J, Janz P, Kiep
H, Mueller A, Syrbe S, Wagner R, Wannenmacher B, Wolf N,
Weidenbach M, Strehlow V. KaRhab: an international online
registry for cardiac rhabdomyomas. Orphanet | Rare Dis. 2025
Jan 30:20(1):44. doi: 10.1186/513023-024-03470-w. PMID:
39885579: PMCID: PMC11780848.

Elkhateeb N, Crookes R, Spiller M, Pavinato L, Palermo F, Brusco
A, Parker M, Park SM, Mendes AC, Saraiva JM, Hammer TB,
Nazaryan-Petersen L, Barakat TS, Wilke M, Bhoj E, Ahrens-
Nicklas RC, Li D, Nomakuchi T, Brilstra EH, Hunt D, Johnson D,
Mansour S, Oprych K, Mehta SG, Platzer K, Schnabel F, Kiep
H, Faust H, Prinzing G, Wiltrout K, Radley JA, Serrano Russi AH,
Atallah 1, CamposXavier B, Amor DJ, Morgan AT, Fagerberg C,
Andersen UA, Andersen CB, Bijlsma EK, Bird LM, Mullegoma
SV, Green A, Isidor B, Cogné B, Kenny J, lynch SA, Quin S,
low K, Herget T, Kortim F, levy RJ, Morrison JL, Wheeler PG,
Narumanch T, Peron K, Matthews N, Uhlman J, Bell L, Pang

L, Scurr |, Belles RS, Salbert BA, Schaefer GB, Green S, Ros

A, Rodriguez-Palmero A, Visnjar T, Writzl K, Vasudevan PC,
Balasubramanian M. Expanding the phenotype and genotype
spectrum of TAOKT neurodevelopmental disorder and delineating
TAOK2 neurodevelopmental disorder. Genet Med. 2025
Mar;27(3):101348. doi: 10.1016/|.gim.2024.101348. Epub
2024 Dec 27. PMID: 39737487

Zentrum

Sozialpadiatrisches
Zentrum fUr seltene
neuropddiatrische
Erkrankungen

Institut for Humangenetik,
Zentrum fir die
Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen
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Art

van Oirsouw ASE, Nedbalova P Hancarova M, Prchal J,
Prchalova D, Vickova M, Bendova S, Monaghan KG, Dyer LM,
Chen Y, Carere DA, Te Bogt EAM, Fisher H, Scheuerle AE,

Riley S, Jain M, Mu W, Bodurtha JN, van Eerde AM, Stokman
MF, longo N, Balasubramanian M, Spiller M, Costain G, von
der lippe C, Tveten K, Jortveit M, Holla &L, Isidor B, Cogné

B, Glinton KE, Vuocolo B, Sierra RA, Angle B, Bontempo K,
Koop K, Rabin R, Pappas J, Staffenberg DA, Joset P, Miny P,
Filges |, Alali A, Vitalone K, Rosenfeld JA, Bi W, Bradbrook S,
Perrier R, Ramanathan S, Gold JA, Palomares Bralo M, Angeles
Gémez-Cano M, Olney AH, Nielsen S, Ziegler A, Bonneau

D, Prouteau C, Bruel AL, Caille-Benigni C, Lambert L, Yu AC,
Robin NH, Goodloe D, Fischer J, Porrmann J, Hennig YD,

Abou Jamra R, Herman |, Johnson IR, Hérissant L, Jouret G, van
Gassen KL, van Binsbergen E, van der Zwaag B, Kamermans
A, Oegema R, Sedlacek Z, Fenckova M, van Jaarsveld RH.
Pathogenic XPOT variants cause a dominant neurodevelopmental
disorder. Genet Med. 2025 Nov;27(11):101555. doi: 10.1016/j.
gim.2025.101555. Epub 2025 Aug 13. PMID: 40819220.

Zentrum

Sozialpadiatrisches
Zentrum fur seltene
neuropddiatrische
Erkrankungen

Institut for Humangenetik,
Zentrum fur die
Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen

lbold C, lia M, Stepan H, Faber R, Rie S, Merkenschlager

A, Schrey-Petersen S. Management of Prenatally Diagnosed
Malformations of the Central Nervous System: Factors Influencing
Decision-making and the Time of Termination of Pregnancy.
Geburtshilfe Fravenheilkd. 2025 Sep 2;85(11):1203-1214.

doi: 10.1055/a-2641-7664. PMID: 41210606; PMCID:
PMC12591831.

Taenzler D, Hause F, Merkenschlager A, Sinz A. Treatment
Efficacy of Theophylline in ADCY5-Related Dyskinesia:

A Retrospective Case Series Study. Mov Disord. 2025
Jun;40(6):1143-1147. doi: 10.1002/mds.30170. Epub 2025 Mar
13. PMID: 40079709; PMCID: PMC12160982.

Arélin M, Hornemann F, Merkenschlager A, Biemann R, Ceglarek
U, Klinkhammer J, Baber R, Kiess W, Kratzsch |, Vogel M.
Pediatric reference values of VEGF-D derived from a German
population-based cohort of healthy children. Clin Chim Acta.
2025 Apr 15;571:120241. doi: 10.1016/j.cca.2025.120241.
Epub 2025 Mar 9. PMID: 40068770.

Sozialpadiatrisches
Zentrum fir seltene
neuropddiatrische
Erkrankungen
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Neu entstandene geneti-
sche Veranderungen

Zentrum

Institut fir Human-
genetik, Zentrum fur
die Diagnostik seltener
genetisch bedingter
Erkrankungen

iINTD Registry

Neurotransmitterstorungen

Psychische Gesundheit bei PKU

PKU

CFTR-Projekte Cystische Fibrose
Elderly DEE Entwicklungs- und Epilepsie-
Enzephalopathie
TSC Studie Tuberése Sklerose Tuberdse Sklerose-
Zentrum
GUIDE-PKU PKU Interdisziplindres padiat-

risches Stoffwechselzen-
frum

Patienten mit Hypophospahtémie
(XLH)

Exekutive Funkfionen bei PKU PKU

Pravention des maternalen PKU- PKU

Syndroms

HrQol bei MCAD-Patienten und MCAD

deren Familien

GMP-Studie PKU

OPAL - Multizentrische PKU Zentrum fir angeborene
Beobachtungsstudie zur Bewertung Stoffwechselerkrankun-

der realen Ergebnisse von Palynzig® gen im Erwachsenenal
(Pegvaliase) bei Patienten mit fer

Phenylketonurie in Deutschland

Nicht interventionelle Studie fur Hypoyparathyreoidismus

Patienten mit angeborenem oder

erworbenem Hypoyparathyreoidismus

Nicht interventionelle Studie fur XIH

Entwicklung eines Leitfadens

zur noninvasiven, MR-gestitzten
Diagnostik bei klinischem Verdacht
auf submukése Gaumenspalten

Gaumenspalten

Kompetenzzentrum fir
Oro- und Kraniofaziale
Anomalien
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Art

Randomisierte, multizentrische, offene,
kontrollierte Studie zur Bestimmung
des Zeitraums zwischen Dinndarm-
Enterostoma-Rickverlagerung bis zum
vollstandigen enteralen Kostaufbau

(MUC-FIRE)

Erkrankung

Enterostoma-Rickverlage-

rung

Auswirkung der Stuhlumfillung
auf das Darmgewebe und deren
Entzindungsprozesse (MUC-FIRE
Substudie)

Moderne Stressintervention in der
Kinderchirurgie

Anwendung alternativer medizinischer
Verfahren bei der kindlichen
Obstipation

Stellenwert der alternativen Medizin
in der Behandlung des kindlichen

EinnAssens

Operatives Management von Mega-
Ovarialzysten

20 Jahre SILS-Technik in der
Kinderchirurgie — Erfahrungen der
IPEG, EUPSA und ESPES Mitglieder

Perfusionsmessung mittels
Hyperspectral Imaging (HSI) bei
kinderchirurgischen Krankheitsbildern

Zentrum

Zentrum fur seltene kin-
derchirurgische Erkran-
kungen und Fehlbildun-
gen am UKL

IQVIA-Amryt-AEGR-734-400
(MEASURE)

Lipodystrophie

Adipokindysregulation,
Mikrobiomuntersuchungen und
kardiovaskulares Risiko bei
lipodystrophie im Krankheitsverlauf

Lipodystrophie

Zentrum fir Lipodystro-
phie

GENERATE-Boost

Autoimmunenzephalitis

NIMBLE

Myasthenia gravis

Nipocalimab

Myasthenia gravis

Zentrum fur Seltene
Neuroimmunologische
Erkrankungen
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Art

Psychotherapiestudie bei der
Amyotrophen Lateralsklerose

Erkrankung
ALS

Studie zur subcutanen Applikation
von Immunglobulinen bei CIDP

Chronische inflammato-
rische demyelinisierende
Polyradikuloneuropathie

Zentrum

Neurologie, Abteilung
fur Bewegungsstérungen

Register™

Art
Patientenregister des UZSEL

Erkrankung

Seltene Erkrankungen

JAHRESBERICHT 2025 UNIVERSITARES ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN LEIPZIG

Zentrum
A-Zentrum

ALD-Fam: Kommunikation und
Abklarung von Diagnosen in Familien

mit X-ALD

X-chromosomaler Adreno-
leukodystrophie

ALD-Qol: lebensqualitat von Frauen
mit X-ALD

X-chromosomaler Adreno-
leukodystrophie

ALSP-Transkript: Hochauflésende
Charakterisierung zellularer

Veranderungen in der ALSP

Adult beginnende Leukodys-
trophie mit axonalen Sphe-
roiden und pigmentierten
Cliazellen

Myelin Zentrum Leipzig
und Leukodystrophie

Angelman-Syndrom-Online-
Register [ASOR)

Angelman-Syndrom

Institut for Humangenetik,
Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter
Erkrankungen

Angelman-Syndrom Zentrum
leipzig

GRI Register

CRl-bezogene Erkrankun-
gen

Gorlin-Goltz-Register

Gorlin-Goltz-Syndrom

RM-493-035 (RHYTHM
Pharmaceuticals)

Monogene Adipositas
(POMC, PCSKT, LEPR,
NCOAI, SH2B1-deficiency)

Severe forms of obesity
(Beobachtungsstudie]

Monogene Adipositas

INDICATOR-Studie
(Beobachtungsstudie]

Monogene Adipositas

Zentrum fir seltene
monogenetische Formen
der Adipositas und
Prader-Willi-Syndrom

Institut fur Humangenetik,
Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter
Erkrankungen

Consortium investigating
frontotemporal lobar degeneration
Germany (FTLD Consortium
Germany). Own role: Member of
board / steering committee, and
responsible for multimodal MR
imaging, Pl center leipzig - http://
www.ftld.de/

fronfotemporal lobar dege-
neration

The Genetic Frontotemporal dementia
Initiative (GENFI), research centres
across Europe & Canada with
expertise in familial FTD. Own role:
Contributing center, Pl leipzig -

http://genfi.org.uk/

genetic frontotemporal
dementia

Zentrum fir seltene und
frihe Formen von De-
menzen und neurodege-
nerativen Erkrankungen

KaRhab Kardiale Rhabdomyome
Elderly DEE Entwicklungs- und Epilepsie-
Enzephalopathie
HerediCaRe Familiarer Brust- und Eier- | Institut fir Humangenetik,
stockkrebs Zentrum fir die Diagnostik
seltener genetisch bedingter
Erkrankungen
Klinik und Poliklinik fir Frauen-
heilkunde
iNTD Neurotransmitterstorungen | Interdisziplinares padiatrisches
Stoffwechselzentrum
TSC-Register Tuberdse Sklerose Tuberdse Sklerose-Zentrum

Screeningreport der Deutschen
Gesellschaft fur das
Neugeborenenscreening

alle im Neugeborenen-
screening erfassten Erkran-
kungen

Inferdisziplindres padiatrisches
Stoffwechselzentrum, Institut fir
Llaboratoriumsmedizin

CrescNet

z.B. PKU

Inferdisziplindres padiatrisches
Stoffwechselzentrum, Institut fir
Llaboratoriumsmedizin, Zentrum
fur seltene monogenetische
Formen der Adipositas und

Prader-Willi-Syndrom
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E-IMD

Isovalerianazidamie (IVA)

Inferdisziplindres padiatrisches
Stoffwechselzentrum, Institut fir
Llaboratoriumsmedizin
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Art
APV-Register

Erkrankung

Kinder und Jugendliche mit
Adipositas

PWS Registry

PraderWilli-Syndrom

Zentrum

Zentrum fir seltene monogene-
fische Formen der Adipositas

und PraderWilli-Syndrom

Datenbankanalyse der
chirurgischen Versorgung

seltene Erkrankungen

CURE-Net

urorektale Erkrankungen

Zentrum fir seltene kinderchi-
rurgische Erkrankungen und
Fehlbildungen am UKL

Nachbeobachtungsstudie nach
Markzulassung

GREAT-Studie Osophagusatresie

EClip-Register lipodystrophie Zentrum fir Lipodystrophie
SMACARE Spinale Muskelatrophie Sozialpadiatrisches Zentrum
Risdiplam Spinale Muskelatrophie fur seltene neuropddiatrische

Erkrankungen leipzig

leukodystrophieregister

Autbau Friedreich-Ataxie- Friedreich-Ataxie

Register

Aufbau des vorhandenen Angelman-Syndrom Sozialpadiatrisches Zentrum
Angelman-Registers fur fur seltene neuropadiatrische
zusatzliche arztliche Visiten Erkrankungen leipzig
leipziger leukodystrophie Zentrum fr genetische Erkran-

kungen der weiben Substanz

(inkl. Leukodystrophien)

NEMOS-Net

Neuromyelitis optica

GENERATE-Register

autoimmune Enzephalitis

Klinisches Netzwerk
Neuroborreliose

Neuroborreliose

Zentrum fir Seltene Neuro-
immunologische Erkrankungen

Consortium investigating
frontotemporal lobar
degeneration Germany (FTLD
Consortium Germany). Own
role: Member of board /
steering committee, and
responsible for multimodal MR
imaging, Pl center leipzig -

hitp://www.fild.de/

Frontotemporale lobdre
Degeneration (FTLD)

Zentrum fir seltene und frihe
Formen von Demenzen und
neurodegenerativen Erkrankun-
gen
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Art

The Genetic Frontotemporal
dementia Initiative (GENFI),
research cenfres across Europe
& Canada with expertise

in familial FTD. Own role:
Contributing center, Pl leipzig -
http://genfi.org.uk/

Erkrankung

Genetisch-bedingte fronfo-
temporale Demenz

FTD Prevention Initiative (FPI) —
A global community in the fight
against genetic FTD. Own role:
Contributing center, Pl - hitps://
thefpi.org/

Genetisch-bedingte fronto-
temporale Demenz

Zentrum

Zentrum fir seltene und frihe
Formen von Demenzen und
neurodegenerativen Erkrankun-
gen

10 WEITERE BESONDERE AUFGABEN

Im Bericht sind Besondere Aufgaben gemal § 2 Zentrums-Regelungen bereits gekennzeichnet

mit **.

Transitionskonzept

Spezifische und an Bedarf und Bedurfnisse der Patient:innenen angepasste Transitionskonzepte

sind in den B-Zentren etabliert.

SOP Transfer und Transition bei angeborenen Stoffwechselerkrankungen

SOP Geschlechtsinkongruenz bei Kindern und Jugendlichen

SOP Transfer und Transition bei seltenen Erkrankungen, die im SPZ bis zum vollendeten 18.
lebensjahr betreut werden, inklusive Patienten mit TSC und Angelman-Syndrom

SOP Transition im Bereich Hamostaseologie
SOP Transition im Bereich Selbstandige Abteilung fur Padiatrische Onkologie und Hamatolo-

gie

Bereitstellung einer webbasierten, dffentlich einsehbaren Informationsplattform

Homepage des UZSEL: = hitps://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/uzsel
SE-Atlas: = https://www.se-atlas.de/
Orphanet: = https://www.orpha.net/de/institutions/institution/4226662name=UZSEL
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