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1 Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen und seiner Netzwerkpartner 

Nach der in Europa gültigen Definition gilt eine Erkrankung als selten, wenn nicht mehr als fünf von 10.000 
Menschen von ihr betroffen sind. In Deutschland sind etwa vier Millionen Menschen von einer der mehr als 
8.000 verschiedenen seltenen Erkrankungen betroffen, in Baden-Württemberg ca. 500.000. Es handelt sich 
oft um komplexe Krankheitsbilder, die überwiegend chronisch verlaufen und mit eingeschränkter Lebens-
qualität und/oder Lebenserwartung verbunden sind. Zumeist treten die Symptome bereits im Kindesalter 
auf. Etwa 70% dieser Krankheiten sind genetisch bedingt, selten sind sie heilbar. 

Viele Patienten1 mit einer seltenen Erkrankung durchlaufen jahrelange Odysseen von Arzt zu Arzt bis die 
korrekte Diagnose gestellt wird. So geht wertvolle Zeit für eine wirkungsvolle Therapie verloren, oft unwie-
derbringbar. Zentrales Ziel des ZSE Heidelberg ist es daher, die richtige Diagnose zu stellen und die Zeit bis 
zur Diagnosestellung zu beschleunigen, um so eine schnelle zielgerichtete Behandlung bzw. bedarfsge-
rechte multiprofessionelle Versorgung zu ermöglichen. 

1.1 Aufbau und Organisation 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen Universitätsmedizin Heidelberg ist ein Typ A-Zentrum (Referenzzent-
rum) gemäß des „Nationalen Aktionsplanes für Menschen mit Seltenen Erkrankungen“. Es wurde 2010 als 
fachübergreifende interdisziplinäre Einrichtung des Universitätsklinikums Heidelberg und der Medizini-
schen Fakultät der Universität Heidelberg gegründet.  

Das Zentrum versteht sich als Anlaufstelle für Kollegen, Patienten und Angehöriger, die eine interdisziplinäre 
Betreuung ihrer Patienten, Betroffener und ihrer Familien wünschen. Die Angebote des ZSE Heidelberg rich-
ten sich an Kinder und Erwachsene gleichermaßen. Es ist behilflich bei der Suche nach geeigneten Ansprech-
partnern innerhalb des Klinikums oder auch bei der Vermittlung von anderen Kompetenzzentren und Selbst-
hilfegruppen. Das A-Zentrum ist die erste Anlaufstelle für Patienten mit unklarer Diagnose und dem Verdacht 
auf eine seltene Erkrankung. Der Koordinationsstelle gehören derzeit eine Koordinatorin, drei Ärztinnen 
(eine Fachärztin für Kinderheilkunde und Jugendmedizin, eine Fachärztin für Psychosomatische Medizin und 
Psychotherapie und eine Fachärztin für Humangenetik), eine Sachbearbeiterin im Sekretariat sowie eine me-
dizinische Dokumentationsassistentin an. 

Die 16 integrierten Fachzentren des ZSE Heidelberg decken den gesamten diagnostischen Bereich für ver-
schiedene Krankheitsgruppen ab. Die Struktur des Referenzzentrums zu den integrierten Fachzentren ist 
dem Organigramm zu entnehmen (Abb. 1). 

Das Zentrum verfügt über einen Vorstand, die laufenden Geschäfte werden durch das Lenkungsgremium 
abgewickelt. Die Vernetzung unter den teilnehmenden Kliniken und Instituten wird über das koordinierende 
A-Zentrum organisiert. 

 
 
 
 
 
 
  

                                                        
1 Aus Gründen der besseren Lesbarkeit wird bei Personenbezeichnungen und personenbezogenen Hauptwörtern in 
diesem Bericht die männliche Form verwendet. Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung grund-
sätzlich für alle Geschlechter. 
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Abbildung 1: Organigramm des Zentrums für Seltene Erkrankungen Universitätsmedizin Heidelberg  
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1.1.1 Beteiligte Einrichtungen 

Die folgenden Kliniken und Institute sind eng mit dem Zentrum für Seltene Erkrankungen Universitätsmedi-
zin Heidelberg verbunden: 

 Zentrum für Kinder- und Jugendmedizin: 
Klinik Kinderheilkunde I - Allg. Pädiatrie, Neuropäd., Stoffwechsel, Gastroenterologie, Nephrologie 

Klinik Kinderheilkunde II - Pädiatr. Kardiologie / Angeborene Herzfehler 

Klinik Kinderheilkunde III - Pädiatrische Onkologie, Hämatologie und Immunologie, Pneumologie 

 Medizinische Klinik:  
Klinik für Endokrinologie, Stoffwechsel und Klinische Chemie 

Klinik für Allgemeine Innere Medizin und Psychosomatik 

Klinik für Kardiologie, Angiologie und Pneumologie 

Klinik für Gastroenterologie, Infektionen und Vergiftungen 

Klinik für Hämatologie, Onkologie und Rheumatologie 

 Institut für Humangenetik 

 Klinik für Herzchirurgie 

 Klinik für Orthopädie und Unfallchirurgie 

 Klinik und Poliklinik für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie 

 Klinik für Anästhesiologie 

 Gynäkologische Endokrinologie und Fertilitätsstörungen 

 Neurologie und Poliklinik 

 Neuroonkologie 

 Nationales Centrum für Tumorerkrankungen 

 Zentrum für Infektiologie 

 Augenheilkunde und Poliklinik 

 Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde mit Poliklinik 

 Hautklinik 

Das ZSE Heidelberg ist im medizinischen Versorgungsatlas für Seltene Erkrankungen (www.se-atlas.de), im 
zentralen Informationsportal über seltene Erkrankungen (https://www.portal-se.de/) bei orphanet (www.or-
pha.net/) sowie auf der Homepage des UKL Heidelberg abgebildet. Die eigene Website bietet Informationen 
u. a. zu den Behandlungsschwerpunkten oder über Selbsthilfegruppen, mit denen die Mitglieder des Zent-
rums zusammenarbeiten. 

1.2 Organisation des Erstkontaktes 

Das Typ A-Zentrum dient als erste Anlaufstelle für Patienten mit seltenen Erkrankungen sowie für Patienten 
mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine seltene Erkrankung. Die Kontaktaufnahme ist postalisch, per 
Email, telefonisch oder Fax möglich. 

Ein nicht-ärztlicher Koordinator nimmt werktäglich Anfragen von Patienten, Angehörigen und Behandlern 
entgegen und koordiniert mit der ärztlichen Koordinatorin das weitere Vorgehen. Fragen zu konkreten selte-
nen Erkrankungen oder Ansprechpartnern werden umgehend beantwortet und der Patient an ein passendes 
Fachzentrum am Universitätsklinikum Heidelberg oder ein anderes ZSE in Deutschland bzw. wohnortnah 
vermittelt. 

1.2.1 Patientenpad am ZSE Heidelberg 

Für Patienten mit unklarer Diagnose erfolgt die Abklärung anhand definierter Prozesse, die in Abbildung 2 
zusammengefasst sind. 
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Abbildung 2: Ablaufschema bei Abklärung eines Patienten mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine 

seltene Erkrankung 

1.2 Beteiligung an externen Netzwerken 

1.2.1 Nationale Netzwerke 

Das ZSE Heidelberg war Konsortialpartner des seit 2017 aus dem Innovationsfonds des Gemeinsamen Bun-
desausschusses (G-BA) geförderten Verbundprojektes TRANSLATE-NAMSE. Im Rahmen des Projektes wur-
den einzelne zentrale Maßnahmenvorschläge aus dem Nationalen Aktionsplan für 3 Jahre bundesweit um-
gesetzt und in Hinblick auf eine Übernahme in die Regelversorgung erprobt. Das Projekt ist erfolgreich be-
endet worden. Die Evaluation hat gezeigt, dass bei einem Drittel der 6.000 in dem Projekt behandelten Pa-
tientinnen und Patienten eine gesicherte Diagnose gestellt werden konnte - mithilfe der dort angewandten 
neuen Versorgungsformen. Dabei handelt es sich vor allem um die strukturierte Vernetzung universitärer 
Zentren für Seltene Erkrankungen und humangenetischer Institute und die Etablierung strukturierter Patien-
tenpfade für Personen mit Verdacht auf eine seltene Erkrankung. Außerdem wurde die Transition von der 
Jugend- zur Erwachsenenmedizin mit in den Blick genommen. Um diese besser zu strukturieren wurden be-
darfsbezogene, multiprofessionelle Versorgungs- und Beratungsangebote eingeführt.  
In seinem Beschluss vom 1. April 2022 hat der G-BA festgelegt, welche Gremien und Institutionen aus dem 
Gesundheitswesen die Implementierung und/oder Weiterentwicklung der erprobten Ansätze nun prüfen sol-
len. Es wurden bereits Selektivverträge mit verschiedenen Krankenkassen zur Finanzierung innovativer ge-
netischer Diagnostik geschlossen. Außerdem fließen die Ergebnisse in das Projekt genomDE, der deutschen 
Genominitiative. Den Beschluss sowie den Evaluations- und Ergebnisbericht des Versorgungsprojektes 
TRANSLATE-NAMSE ist einsehbar unter: https://innovationsfonds.g-ba.de/beschluesse/translate-namse-
verbesserung-der-versorgung-von-menschen-mit-seltenen-erkrankungen-durch-umsetzung-von-im-natio-
nalen-aktionsplan-namse-konsentierten-massnahmen.66 

Die fünf Zentren für seltene Erkrankungen in Freiburg, Heidelberg, Mannheim, Tübingen und Ulm haben sich 
zum Netzwerk Seltene Erkrankungen Baden-Württemberg zusammengeschlossen, um gemeinsame Interes-
sen zu koordinieren und einen Austausch der Zentren zu fördern.  
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Das ZSE Heidelberg ist Mitglied der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen (AG ZSE), die 
den organisatorischen Rahmen für gemeinsame Aktivitäten der Zentren für seltene Erkrankungen in Deutsch-
land bildet. 

Mitarbeiter des A-Zentrums sind Mitglied des NAMSE-Netz e.V. Der 2018 gegründete Verein hat das Ziel, 
universitäre Zentren, die die Vorgaben des Nationalen Aktionsplans erfüllen, in ihrer Entwicklung zu unter-
stützen. Im Auftrag des Vereins ist ein Zertifizierungsverfahren für die Typ-A-Zentren unter Einbindung einer 
unabhängigen Zertifizierungsstelle auf den Weg gebracht worden. 

1.2.2 Internationale Netzwerke 

Die integrierten Fachzentren sind eng mit anderen Fachzentren national und international vernetzt. Das 
ZSE Heidelberg ist an sechs Europäischen Referenznetzwerken (ERN) für seltene Erkrankungen beteiligt, 
wobei zwei davon Koordinatorenfunktionen erfüllen: 

 ERKNet - European Reference Kidney Diseases Reference Network:  
Prof. Dr. Franz Schaefer, Sektion für Pädiatrische Nephrologie, Zentrum für Kinder- und Jugendme-
dizin 

 MetabERN - European Reference Network for Rare Hereditary Metabolic Disorders:  
Prof. Dr. Stefan Kölker, Sektion für Stoffwechselmedizin und Neuropädiatrie, Zentrum für Kinder- 
und Jugendmedizin 

 EuroBloodNet - European Reference Network for Rare Hematological Diseases: 
Prof. Dr. Stefan Schönland, Zentrum für Innere Medizin V 

 ERN-LUNG - European Reference Network on Rare Respiratory Diseases: 
Prof. Dr. Michael Kreuter, Zentrum für interstitielle und seltene Lungenerkrankungen, Thoraxklinik 

 ERN RARE-LIVER - European Reference Network of Rare Liver Disease: 
Prof. Dr. Uta Merle, Zentrum für Innere Medizin IV 

 EURO NMD - European Reference Network for Rare Neuromuscular Diseases: 
Dr. Andreas Ziegler, Sektion für Stoffwechselmedizin und Neuropädiatrie, Zentrum für Kinder- und 
Jugendmedizin 

Nach dem Vorbild der Europäischen Referenznetzwerke formieren sich seit 2020 sogenannte Deutsche Re-
ferenznetzwerke (DRN) für seltene Erkrankungen. Im deutschen Referenznetzwerk zu seltenen Nierenerkran-
kungen und angeborenen Stoffwechselerkrankungen übernimmt das ZSE Heidelberg übergreifende Aufga-
ben. Des Weiteren sind 7 integrierte Fachzentren (Amyloidose, seltene Anämien, Autoinflammation Heidel-
berg, kranio-orofaziale Erkrankungen, seltene Lebererkrankungen, seltene Lungenerkrankungen und neuro-
muskuläre Erkrankungen) Mitglied in den Deutschen Referenznetzwerken für seltene Erkrankungen. 

2.2 Mindestfallzahlen 

Die Routinekodierung am UKL Heidelberg erfolgt nach dem gültigem ICD-10-GM. Die vom DIMDI aktuell her-
ausgegebene Datei Alpha-ID-SE ist im Krankenhausinformationssystem implementiert. Seit Mitte 2020 kön-
nen Patienten mit dem Orpha-Code erfasst werden. In 2021 wurden 3.309 stationäre Fälle (voll- und teilsta-
tionär) mit der Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung mit dem Orpha-Code dokumentiert. 
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2.3 Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegenüber bisher unklaren Diagno-
sen 

Der größte Anteil seltener Erkrankungen ist genetisch bedingt. In diesen Fällen kann die Diagnose in der 
Regel durch eine genetische Untersuchung gestellt werden. Die genetische Diagnostik wird überwiegend im 
Institut für Humangenetik des Universitätsklinikums Heidelberg durchgeführt. Die Diagnostiklabore des In-
stituts für Humangenetik haben eine Akkreditierung nach DIN EN ISO 15189. 

Bei 212 Patienten wurde eine Exomdiagnostik veranlasst. 

 Auffällig Unauffällig Quote Ausstehend Anzahl 

Exome 38 135 22,0% 39 212 

Die im Vergleich zu anderen Studien niedrige Rate an genetischen Diagnosen ist vor allen Dingen auf das 
Patientenkollektiv zurückzuführen, welches durch das Institut für Humangenetik in Heidelberg mittels Exom-
analyse untersucht wurde. Aufgrund eines Schwerpunktes unserer Klinik auf Erkrankungen aus dem Autis-
musspektrum besteht hier die Selektion der Patienten, die sich an uns wenden. Für Autismusspektrum-Er-
krankungen ist der relativ niedrige Anteil von monogenen Ursachen bekannt (nach aktuellen Studien ca. 
10 %). Dennoch ist es wichtig, die Patienten mit einer monogenetischen Erkrankungsursache zu erkennen, 
die dafür geeignete genetische Untersuchungsmethode ist die Exomanalyse. 

Ein weiterer Grund für die niedrige Rate an genetischen Diagnosen in unserem Patientenkollektiv ist, dass 
die Exomanalyse am Standort Heidelberg als Einzel-Exomanalyse mit nachfolgender elterlicher Segregation 
durch eine Sanger-Sequenzierung durchgeführt wird. Eine Trio-Exomanalyse, die eine höhere Diagnoserate 
ermöglichen würde, ist finanziell nicht abgedeckt. Diese Limitation werden wir durch die Einführung der Ge-
nomsequenzierung, möglichst im Trio-Ansatz, zum Ende 2022 überwinden. Hilfreich wäre hier eine Finan-
zierung der Genomanalyse, die auch die Untersuchung elterlicher Proben, zumindest bei einem Teil der Pa-
tienten, ermöglicht. 

2.4 Interdisziplinäre Fallkonferenzen 

Regelmäßig werden Patienten mit speziellen Krankheitsbildern innerhalb der Fachzentren in interdisziplinä-
ren Fallkonferenzen vorgestellt und Diagnostik- und Therapiekonzepte besprochen. Des Weiteren unter-
stützt das ZSE Heidelberg andere Krankenhäuser oder spezialisierte Reha-Einrichtungen durch Beratungs-
leistungen in der Therapieplanung. Innerhalb des Netzwerkes Seltene Erkrankungen Baden-Württemberg ist 
eine Struktur geschaffen worden, in der regelmäßig interdisziplinäre und multizentrische Fallkonferenzen 
stattfinden. Neben diagnostischen und therapeutischen Empfehlungen kann in diesen Fallkonferenzen auch 
auf den Umgang mit psychosomatischen Nebenerkrankungen eingegangen werden. Auch im Rahmen der 
DRNs finden überregionale fachspezifische Fallkonferenzen statt. Für das Jahr 2021 wurden 217 interdiszip-
linäre Fallkonferenzen für stationäre Patienten externer Krankenhäuser und Reha-Einrichtungen durchge-
führt. 

2.5 Zweitmeinungen 

Das ZSE Heidelberg stellt seine Fachexpertise den Mitgliedern seines Netzwerkes zur Verfügung. Es unter-
stützt andere Leistungserbringer durch die interdisziplinäre Expertise bei der Prüfung und Bewertung von 
Patientendaten und vermittelt Behandlungsempfehlungen. Auf Ebene der Fachzentren fanden 2021 über 
438 fachspezifische Kolloquien statt und die Experten des Zentrums haben 1.292 Beratungen für andere 
Krankenhäuser durchgeführt. 

2.6 Leitlinien und Konsensuspapiere 

Auf Grundlage langjähriger Forschungsaktivitäten, der Koordination und Teilnahme an verschiedenen, so-
wohl nationalen als auch internationalen Verbundforschungsprojekten und die enge Zusammenarbeit mit 
Selbsthilfegruppen wirkt das Zentrum aktiv an der Entwicklung von einheitlichen Diagnostik- und 
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Therapiestandards für seltene Erkrankungen bzw. Gruppen von seltenen Erkrankungen mit (siehe Anhang). 
Eine Auflistung der Leitlinien und Konsensuspapiere befindet sich im Anhang des Qualitätsberichtes. 

2.7 Studien zu seltenen Erkrankungen unter Beteiligung des A-Zentrums 

Das ZSE Heidelberg ist über das A-Zentrum an zwei großen Forschungsprojekten beteiligt: 

CORD-MI (Collaboration on Rare Diseases) 

Das Universitätsklinikum Heidelberg ist federführend am Projekt CORD-MI (Collaboration on Rare Diseases) 
beteiligt. Darunter versteht man ein Verbundvorhaben, welches die vier Konsortien der Medizininformatik-
Initiative umfasst und in dem zahlreiche deutsche Universitätsklinika und Partnerinstitutionen involviert 
sind. Ziel ist die Verbesserung von Versorgung und Forschung im Bereich der seltenen Erkrankungen.  

Das Projekt baut auf den Innovationsfonds-Projekten TRANSLATE-NAMSE und ZSE-DUO sowie dem nationa-
len DIMDI-Projekt „Kodierung Seltener Erkrankungen“ auf und nutzt konsortienübergreifend den Entwick-
lungsstand der Medizininformatik-Initiative. Weitere Informationen unter: https://www.medizininformatik-
initiative.de/de/CORD 

Projekt ESE Best - Evaluation von Schnittstellenmanagementkonzepten bei seltenen Erkrankungen: 
Systematische Bestandsaufnahme & Erstellung von Best-Practice-Empfehlungen 

Das Bundesministerium für Gesundheit (BMG) fördert eine Studie zur Bestandsaufnahme und Evaluation 
bestehender Konzepte zum Schnittstellenmanagement in der Versorgung von Patientinnen und Patienten 
mit seltenen Erkrankungen. Die wissenschaftliche Leitung der Studie liegt beim Institut für Medizinische 
Psychologie des Universitätsklinikums Hamburg-Eppendorf. Ziel der Studie ist es, bestehende Schnittstel-
lenmanagementkonzepte zu erfassen, zu evaluieren und Best-Practice-Modelle zu identifizieren. Basierend 
auf den Projektergebnissen werden sektor-übergreifende Handlungsempfehlungen erarbeitet, die das 
Schnittstellenmanagement in der Versorgung seltener Erkrankungen nachhaltig verbessern sollen. 

Heidelberg hat an der telefonischen Befragung zum Schnittstellenmanagement teilgenommen, in der eine 
strukturierte Erfassung der aktuellen Versorgungspraxis und -abläufe erfolgte. Auf Basis der Ergebnisse der 
ersten Studienphase wurde Heidelberg als einer der Standorte in Deutschland identifiziert, die im Hinblick 
auf unterschiedliche Bereiche des Schnittstellenmanagements überzeugen konnten und damit wichtige Hin-
weise für Best-Practice-Empfehlungen in Bezug auf Schnittstellenkonzepte in der Versorgung von Personen 
mit seltenen Erkrankungen geben können. In der folgenden Phase sollen die Wünsche, Erwartungen und 
Erfahrungen von Primärversorgenden sowie die Perspektive der Betroffenen auf das Schnittstellenmanage-
ment berücksichtigt werden. Die Ergebnisse stehen aus. 

2.8 Transitionsberatung am ZSE Heidelberg 

Patienten mit seltenen Erkrankungen erleben in ihrer lebenslangen Versorgung bislang einen erheblichen 
Bruch in der Versorgungsqualität und Versorgungseffizienz beim Übergang von der pädiatrischen Versor-
gung in die Versorgung durch die Erwachsenenmedizin. Die Gründe hierfür sind vielschichtig und umfassen 
u.a. eine fehlende Expertise für Krankheiten, die sehr selten sind oder bei denen durch verbesserte Thera-
pien erst jetzt das Erwachsenenalter erreicht wird, fehlende Ressourcen bei der Behandlung von Patienten 
mit erheblichen körperlichen oder mentalen Einschränkungen, mangelnde wohnortnahe Expertise bzw. eine 
geringe Bereitwilligkeit der Übernahme von entsprechenden Patienten durch die Versorgungsstrukturen der 
Erwachsenenmedizin.  

Für die Patienten stellt im Rahmen der Adoleszenz insbesondere der Verlust der Koordination der medizini-
schen Behandlung durch Pädiater und Elternhaus zum selben Lebenszeitpunkt eine große Herausforderung 
dar, der sich die Patienten oft nicht gewachsen fühlen. 
Seit 2016 gibt es am ZSE Heidelberg bereits die notwendigen Strukturen und Kooperationen für eine erfolg-
reiche Transition, die drei bis vier Jahre in Anspruch nimmt. Im Fokus steht dabei nicht allein die Vermittlung 
an Kolleginnen oder Kollegen aus der Erwachsenenmedizin, sondern vor allem auch die Schulung der jungen 
Patienten selbst. Sie sollen Experten im Umgang mit ihrer Erkrankung werden und so die Verantwortung für 
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sich und ihre Gesundheit übernehmen können. Eine Transitionsbeauftragte ist neben dem Behandlungs-
team Ansprechpartnerin, Vermittlerin und Coach bei allen Fragen, die in dieser Zeit auftreten – von der Ver-
einbarkeit von Therapie und Studium oder Ausbildung bis zur Arztsuche bei Wohnortswechsel. Wichtig da-
bei sind eine gut organisierte Übergabe und ein gemeinsames Kennenlernen des neuen Arztes. Gemeinsame 
Sprechstunden mit vertrautem Kinderarzt und neuem Arzt aus der Erwachsenenmedizin erleichtern die Um-
stellung und verhindern Therapiebrüche. 
Zur Erfassung der individuellen Situation und des Informationsbedarfs ist ein zentrales Dokument der Tran-
sitionsfragebogen, der im Rahmen des Projektes TRANSLATE NAMSE entwickelt wurde. Für jugendliche Pati-
enten, die nicht selbstständig antworten können, kann der Fragebogen von den Sorgeberechtigten / Eltern 
ausgefüllt werden. 

2.9 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

Jährlich finden zahlreiche Veranstaltungen zu seltenen Erkrankungen statt. Darunter finden sich sowohl Ver-
anstaltungen für medizinisches Fachpersonal als auch für Patienten und Interessierte. Aufgrund der Corona- 
Beschränkungen fanden die unten genannten Veranstaltungen überwiegend virtuell statt.  

Im Berichtszeitraum wurden folgende Fort-und Weiterbildungveranstaltungen durch die integrierten Fach-
zentren (mit)gestaltet): 

Amyloidose-Zentrum Heidelberg 

 Kardiale Amyloidose in 2021 –Beginn einer neuen Ära; Virtuelles Symposium vom 30.01.2021 

 Task Force Amyloidose - Update zur AL vom 19.04.2021 

 Myelomtage 2021 vom 24.09.2021 

Autoinflammation Heidelberg 

 11.01.2021: Renale Krise bei Systemsklerose: Risikofaktoren 

 25.01.2021: Interleukin-17 Inhibition bei Spondyloarthritis: Einfluss auf das Mikrobiom und IL-25 im 
Intestinum 

 01.02.2021: Hypophosphatasie 

 08.02.2021: Kardiovaskuläre Sicherheitsstudie von Tocilizumab vs. Etanercept bei RA 

 22.02.2021: Therapiestudie von Apremilast bei M. Behcet-assoziierten oralen Ulcera 

 08.03.2021: C-Optimise Studie bei Spondyloarthritis: Neue Daten 

 22.03.2021: EULAR-Empfehlungen für die Impfung bei erw. Pat. mit RA oder anderen entzündlich 
rheumat. Erkrankungen 

 29.03.2021: Multizentrische randomisierte Doppelblindstudie mit Riociguat bei digitalen Ulcera i. 
R. d. Syst. Sklerose 

 12.04.2021: Ixekizumab und Wirkung auf Enthesitis und Daktylitis: Phase-3 Studie bei PsA 

 26.04.2021: Denosumab oder Romosozumab: Risiko bezüglich kardiovaskulärer Ereignisse 

 10.05.2021: Langerhans Zellhistiozytose: Ein Überblick, Rolle von Interferon-Gamma 

 17.05.2021: Effizienz und Sicherheit von Bimekizumab bei Rheumatoider Arthritis 

 31.05.2021: Nintedanib für Systemsklerose-assoziierte interstitielle Lungenerkrankung: Ein Über-
blick 

 07.06.2021: Rituximab oder Cyclosporin in der Behandlung der membranösen Nephropathie 

 21.06.2021: Systematische Übersicht zu Empfehlungen bzgl. des Gebrauchs antientzündlicher Me-
dikamente bei Pat. mit Tumorvorerkrankungen 

 28.06.2021: Studie i.R. des HCR 

 07.07.2021: Post EULAR 

 19.07.2021: Denosumab vs. Risendronat in steroidinduzierter Osteoporose: Daten einer Doppel-
blindstudie anhand einer Subgruppe von Adalimumab-Patienten 
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 02.08.2021: Langzeitsicherheit und Effizienz von Tacrolimus bei der Lupusnephritis: 5-Jahresdaten 
der TRUST-Studie 

 16.08.2021: Effekt von Secukinumab auf die unterschiedlichen Grappa-Omeract-Domänen bei der 
PsA 

 30.08.2021: Sicherheit und Effizienz des Upadacitinib oder Adalimumab + Methotrexat bei Pat. mit 
RA 

 06.09.2021: Erhaltungstherapie mit subkutanem Tocilizumab bei Pat. mit RA in klinischer Remis-
sion: fortsetzen oder reduzieren? 

 16.+17.09.2021: DGRh 

 20.09.2021: Moderne Therapie tiefer Venenthrombosen und der Lungenarterienembolie nach Zu-
lassung der modernen Antikoagulantien 

 29.09.2021: 7. Symposium für chronisch-entzündliche Erkrankungen 

 04.10.2021: Reduziert die Adipositas die Effizienz von Biologika? 

 18.10.2021: Evaluation und Implementation von Leitlinien zur Therapie der Osteoporose bei Pat. mit 
RA; Rolle von Romosozumab? 

 19./20.10.2021: Tag der Internistischen Rheumatologie 

 25.10.2021: H2H- Vergleich der Effizienz und Sicherheit von Ixekizumab vs. Adalimumab bei Biolo-
gika-naiven Pat. mit PsA 

 08.11.2021: Vasodilatatoren und niedrig dosiertes ASS: Geringere Inzidenz primärer myokardialer 
Erkrankungsmanifestationen bei Systemischer Sklerose; putative Rolle von Nintedanib? 

 22.11.2021: Prädiktiva einer ernst zu nehmenden Infektion und Effekte der Hypogammaglobulinä-
mie unter Rituximab 

 06.12.2021: Leitlinie axiale Spondyloarthritis der DGRh 

 20.12.2021: Management der Großgefäßvaskulitis: S2k-Leitlinie der DGRh 

Zentrum für Echinokokkose und seltene Tropenerkrankungen 

 24.03.2021: Advances in molecular diagnostics for tuberculosis, Mayo Clinic, Kasturba Medical Col-
lege, World TB Day, Virtual conference 

 17.04.2021: Tuberculosis in the immunocompromised host 

 09.06.2021: TB Diagnostic pipeline; implementation gaps; value chain, Advanced Diagnostics 
Course, Canada 

 18.06.2021: Latente Tuberkulose – gibt es neue Strategien in der Diagnostik und Therapie?, KIT 2021 

 18.07.2021: Advances in diagnostics for tuberculosis, IAS 2021 

 27.10.2021: Echinokokkose 

 Innovation in Tuberculosis diagnostics, McGill International TB Center, Canada 

Zentrum für angeborene Endokrinopathien 

 06.03.2021: PädEndoSüd 

 23.06.2021: AG Schilddrüse, JA-PED 

Zentrum für kranio-orofaziale Erkrankungen 
 Der Heidelberger Algorithmus zum alloplastischen Kiefergelenksersatz vom 13.04.2021 
 Alloplastic TMJ Reconstruction using CAD/CAM Technologies, Kyiv Marburg International Confer-

ence – New Horizons in Maxillofacial Surgery, 23.04.2021 
 Individual Patient-Specific Solutions in Reconstructive Surgery, Kyiv Marburg International Confer-

ence – New Horizons in Maxillofacial Surgery, 23.04.2021 
 Customized Implants in Orthognathic Surgery, 14th Asian Congress on Oral & Maxillofacial Surgery 

 Diagnostic and standard surgiucal treatment in craniosynostosis vom 09.09.2021, SORG webschool 
series 
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 Patient-specific implants in CMF surgery, IAOMS Anniversary Webinar vom 22.09.2021 
 Kraniosynostosen - Diagnostik, chirurgische Therapie und Nachsorge, 30.09.2021 Junges Forum 

DGMKG /online 

 Craniosynostosis: Diagnostic and basic craniofacial therapies, SORG comprehensive course, 
13.10.2021 

 Le Fort III Distraction Osteogenesis for Midface Correction with a Rigid External Distraction device, 
SORG comprehensive course, 13.10.2021 

Zentrum für seltene Lungenerkrankungen 

 Virtuelle ERS School Interstitielle Lungenerkrankungen vom 17.-19.03.2021 

 8. Symposium Seltene Lungenerkrankungen im Fokus am 17.04.2021 

 Update zum American Thoracic Society Congress am 15.06.2021 

 Virtuelle ERS School Interstitielle Lungenerkrankungen vom 16.-17.11.2021 

 Virtueller Patiententag „Hilfe bei interstitiellen und seltenen Lungenerkrankungen“ am 13. Oktober 
2021 

Zentrum für seltene Nierenerkrankungen 

 12.01.2021: Pregnancy related TMA 

 19.01.2021: Distal RTA 

 02.02.2021: C3 glomerulopathy 

 16.02.2021: Paraprotein associated disease 

 02.03.2021: Lupus nephritis in adults & Pediatric aspects of lupus nephritis 

 16.03.2021: Uric acid disorders 

 30.03.2021: Genetics of stones 

 13.04.2021: IgA nephrophaty and Henoch-Schönlein nephritis 

 20.04.2021: STEC associated HUS 

 04.05.2021: Acute post-streptococcal GN 

 11.05.2021: TMA in Anti-phospholipid syndrome 

 01.06.2021: Atypical HUS 

 15.06.2021: Dent Disease 

 29.06.2021: Update on KDIGO on immune glomerulopathies 

 07.09.2021: Renal hypophosphatemia 

 21.09.2021: Cystinosis – adult view 

 05.10.2021: Bartter and Gitelman syndromes 

 19.10.2021: Claudin – related disorders 

 26.10.2021: Stem cells in the kidney 

 02.11.2021: Genetic causes of nephrolithiasis and nephrocalcinosis 

 16.11.2021: Can we avoid using corticosteroids in glomerular diseases? 

 30.11.2021: IgG4 related diseases 

 07.12.2021: Hypertension 

 21.12.2021: Monogenic forms of hypertension 

 18.-20.05.2021: 5th ERKNet Annual Meeting 
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Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen 

 27.01.2021: Zerebrale Vaskulitis und Differentialdiagnosen 

 03.02.2021: Immunologische Ansätze in der translationalen Neuroonkologie 

 10.02.2021: Schwindelmigräne – neue Aspekte zu Diagnostik und Therapie 

 21.04.2021: Dendritic spikes in the tuft and basal dendrites of neocortical pyramidal neurons 

 28.04.2021: Blickdiagnose: Semiologie von epileptischen und nichtepileptischen Anfällen 

 12.05.2021: Präzisionsneurochirurgie diffuser Gliome 

 07.07.2021: Aktuelle klinische und wissenschaftliche Aspekte der tiefen Hirnstimulation 

 14.07.2021: Komplexität, die weh tut? Moderne Konzepte zu Diagnostik und Therapie von „Nerven-
schmerzen“ 

 21.07.2021: Tele Vertigo, Schwindeluntersuchung über Teleneurologie 

 20.10.2021: Bench to bedside Translation of the LRRK2 kinase in Parkinson’s disease 

 10.11.2021: Krankheitsmodifizierende Therapien für die ALS und den M. Parkinson 

 17.11.2021: Was haben wir durch neue Epilepsiemedikamente erreichen können und wann müssen 
Patienten doch in ein Epilepsiezentrum kommen? 

 24.11.2021: Komplexität, die weh tut? Moderne Konzepte zu Diagnostik und Therapie von „Nerven-
schmerzen“  

 08.12.2021: Robotik in der Neurorehabilitation - Evidenz? 

Zentrum für angeborene Stoffwechselerkrankungen 

 04.02.2021: Tyrosinemia type I: from liver to brain 

 15.04.2021: U-IMD as a tool to evaluate long-term outcome, clinical, biochemical and genetic diver-
sity in Mevalonic Aciduria 

 10.06.2021: Dietary treatment in MMA and PA patients, are current outcome parameters useful for 
evaluation of innovative treatments 

 14.10.2021: Guidelines for Isovaleric acidemia 

 02.12.2021: Metabolic care for MMA (and PA) patients receiving LTx 

 34. Jahrestagung und Weiterbildungsseminar der Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Stoffwech-
selstörungen vom 21.-24.09.2021 

Zentrum für syndromale Entwicklungsstörungen 

 Humangenetik – quo vadis? Ein Symposium zur Zukunft unseres Fachs. Virtuelles Symposium vom 
26.02.2021 

 Syndromtag 2021 vom 10.09.2021: Angeborene Stoffwechselerkrankungen - Klinik, Diagnostik, The-
rapie  

2.10 Forschungstätigkeit 

Die zahlreichen internationalen Vernetzungen spiegeln sich in den Publikationen der einzelnen Typ B-Zen-
tren wider. Eine Liste mit den Publikationen des ZSE Heidelberg befindet sich im Anhang des Qualitätsbe-
richtes. 

2.11 Register 

Register und Biobanken sind elementare Bausteine für die Erforschung seltener Erkrankungen. Die erfassten 
Daten stellen die Grundlagen für viele Forschungsarbeiten und dienen so auch einer besseren Versorgung 
von Menschen mit seltenen Krankheiten. Soweit die Einverständniserklärung der Patienten vorliegt, werden 
die Daten in lokalen Registern bzw. soweit vorhanden an anerkannte nationale / internationale krank-
heits(gruppen)-spezifische Register gemeldet. 

Im Jahr 2021 hat das A-Zentrum ein Register für unklare Diagnosen (Round: Registry of undiagnosed dise-
ases) implementiert. In diesem Register werden Kinder und Erwachsene mit bislang unklarer Diagnose pseu-
donymisiert erfasst. Die klinische Charakterisierung basiert auf den sogenannten HPO-Terms (human 
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phenotype ontology). Jeder HPO-Term beschreibt eine charakteristische Besonderheit wie z. B. Kleinwuchs 
(short stature). Die HPO-Terms können in der Kindheit zu fünf verschiedenen Zeitpunkten erfasst werden 
und zu beliebigen Zeitpunkten bei Erwachsenen. Somit lassen sich auch Veränderungen des klinischen Phä-
notyps im zeitlichen Verlauf in diesem Register abbilden. Die Verwendung der HPO-Terms ermöglicht die 
Nutzung von speziellen Software-Programmen zur Unterstützung einer Diagnosestellung. Außerdem sind 
HPO-Terms im Kerndatensatz der europäischen Referenznetzwerke enthalten und somit mit diesen kompa-
tibel. Das RoUnD-Register verfügt über eine Suchfunktion, die es erlaubt, anhand der HPO-Terms und/oder 
den Genvarianten registerweit nach ähnlichen Patienten zu suchen. Dies ermöglicht standortübergreifend 
Patienten zu identifizieren, die ähnliche Phänotypen (klinische Merkmale) oder Genvarianten aufweisen und 
so möglicherweise diese gezielt in Forschungsprojekte zu überführen. 

Alle Einrichtungen in Deutschland, die Patienten mit unklaren Diagnosen betreuen, können ihre Daten in 
dieses Register eingeben. 

Im Folgenden werden die Register aufgeführt, die von den integrierten Fachzentren des ZSE Heidelberg ko-
ordiniert werden: 

 Nationales Klinisches Amyloidose-Register 

 Sichelzell-Register 

 Register für seltene Anämien 

 German Anakinra registry for orphan diseases (GARROD) 

 European Registry and Network for Intoxication Type Metabolic Diseases (E-IMD) 

 European Network and Registry for Homocystinurias and Methylation Defects (E-HOD) 

 International Working Group on Neurotransmitter-related Disorders (iNTD) 

 Unified Registry for Inherited Metabolic Disorders (U-IMD; offizielles Register des Europäischen Re-
ferenznetzwerks für angeborene Stoffwechselerkrankungen, MetabERN) 

 Langzeit-Entwicklung von Patienten mit angeborenen Störungen des Intermediärstoffwechsels nach 
Diagnosestellung im erweiterten Neugeborenenscreening 

 Co-Worker: Nationales Register frür Charakteristika und Komorbiditäten bei ILD 

 INSIGHTS-ILD: Nationales Register für fibrosierende interstitielle Lungenerkrankungen 

 ERK-Reg: Europäisches Register für Seltene Nierenerkrankungen 

 CERTAIN: Europäisches Register für pädiatrische Nierentransplantation 

 CERTAIN-Li: Europäisches Register für pädiatrische Lebertransplantation 

 IPPN: Internationales Register für Pädiatrische Peritonealdialyse 

 IPHN: Internationales Register für Pädiatrische Hämodialyse 

 PODONET: Internationales Register für steroidresistentes nephrotisches Syndrom bei Kindern 

 IPNA Global KRT Registry: Internationales Register für pädiatrische Nierenersatztherapie 

 Europäisches-Register für distale renale tubuläre Azidose 

 Europäisches Register für pädiatrische SLE-Nephritis 

 Europäisches-Register für Cystinurie 

 Nationales Register für Chronischer Singultus 
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2.12 Studien 

Im Berichtszeitraum wurden in den integrierten Fachzentren folgende klinische Studien durchgeführt. 

Studien Studientitel 

Amyloidose-Zentrum Heidelberg 

NCT04115956 An Open-Label, Phase 1/2 Study of Melflufen and Dexamethasone for Patients 
With AL Amyloidosis Following at Least One Prior Line of Therapy 

NCT03474458 A Randomized Phase II/III Trial of Doxycycline vs. Standard Supportive Therapy 
in Newly-diagnosed Cardiac AL Amyloidosis Patients Undergoing Bortezomib-
based Therapy 

NCT04512235 A Phase 3, Double-Blind, Multicenter Study to Evaluate the Efficacy and Safety 
of CAEL-101 and Plasma Cell Dyscrasia Treatment Versus Placebo and Plasma 
Cell Dyscrasia Treatment in Plasma Cell Dyscrasia Treatment Naïve Patients 
With Mayo Stage IIIa AL Amyloidosis 

CAEL-101 Eine doppelblinde, multizentrische Phase-III-Studie zur Evaluierung der Wirk-
samkeit und Sicherheit von CAEL-101 und einer Plasmazelldyskrasietherapie im 
Vergleich zu einem Placebo und einer Plasmazelldyskrasietherapie bei Patien-
ten ohne vorherige Plasmazelldyskrasietherapie mit AL-Amyloidose im Mayo-
Stadium IIIb 

Autoinflammation Heidelberg 

JBT101-SSc-002 Eine multizentrische, randomisierte, doppelblinde, placebokontrollierte Studie 
der Phase III zur Beurteilung der Wirksamkeit und Sicherheit von Lenabasum 
bei diffuser limitierter systemischer Sklerose 

CACZ885DDE06 Nicht-interventionelle Studie zum Langzeiteffekt von Canakinumab (ILARIS) in 
der Behandlung von Patienten mit CAPS, FMF, TRAPS und HIDS/MKD im klini-
schen Alltag 

Zentrum für seltene Bluterkrankungen 

NCT04657822 An Open-label, Multi-center, Phase IV, Rollover Study for Patients With Sickle 
Cell Disease Who Have Completed a Prior Novartis-Sponsored Crizanlizumab 
Study 

NCT03207009 A Phase 3 Single Arm Study Evaluating the Efficacy and Safety of Gene Therapy 
in Subjects With Transfusion-dependent β-Thalassemia by Transplantation of 
Autologous CD34+ Stem Cells Transduced Ex Vivo With a Lentiviral βA-T87Q-
Globin Vector in Subjects ≤50 Years of Age 
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NCT04624659 An Adaptive, Randomized, Placebo-controlled, Double-blind, Multi-center 
Study of Oral Etavopivat, a Pyruvate Kinase Activator in Patients With Sickle 
Cell Disease 

NCT02633943 Longterm Follow-up of Subjects With Transfusion-Dependent β-Thalassemia 
Treated With Ex Vivo Gene Therapy Using Autologous Hematopoietic Stem Cells 
Transduced With a Lentiviral Vector 

 REG 501: Z.n. Gentherapie bei β -Thalassaemia major 

 SCNIR - Internationales Register für schwere chronische Neutropenien 

 ESID-Registry: European Society for Immunodeficiencies 

 PKD AGIOS: Pyruvat Kinase Deficienc 

NCT02912143 GEPHARD (GErman Pediatric Haemophilia Reserch Database) 

Biotest NIS-016 Nicht-interventionelle Studie zur Langzeitbehandlung von Hämophilie-A-Patien-
ten 

NIS-Previq Blutungsprophylaxe in der Hämophilie A mit Octanate, Wilate und Nuwiq: eine 
prospektive, nicht-interventionelle Studie zur Untersuchung prophylaktischer 
Behandlungsschemata in der klinischen Praxis 

Zentrum für Echinokokkose und seltene Tropenerkrankungen 

R2D2 TB Netzwerk Forschung zur Entwicklung von Diagnostik für Tuberkulose 

All POCUS TB Abdominal- und Lungen- Point-of-Care-Ultraschall für Tuberkolose 

TB CAPT Close the gap, increase access, provide adequate therapy 

GLOHRA AI-TB Screening Tool: Development of a novel, easy-to-use digital tuberculosis 
screening tool informed by machine learning approaches 

 Chirurgische Therapie der hepatischen zystischen Echinokokkose – Analyse 
der Komplikationen, Rezidive und chirurgischen Intervention 

 Vascular pathologies in patients with Alveolar Echinococcosis – a framework 
for assessment and clinical management 

 Diagnostic pathways, clinical manifestations and treatment of Familial Mediter-
ranean Fever 

Zentrum für angeborene Endokrinopathien 

 Validierung der Messung von Copeptin im Serum von Kindern und Jugendlichen 
zur Diagnostik des Diabetes insipidus centralis 
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 Determination of neutralizing antibodies to IGF-1 in human serum samples by a 
cell based assay collected from patients with severe primary IGF-I deficiency 
(SPIGFD) treated with recombinant IGF-I 

 Longitudinale Beurteilung des Bone-Health-Index als Maß für die Knochen-
gesundheit kleinwüchsiger Kinder während der Behandlung mit rekombinan-
tem Wachstumshormon 

 Central Bone Age Reader, Safety and dose finding study of different MOD-4023 
Study CP-4-004 

NCT04490915 A Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate the Safety 
and Efficacy of Crinecerfont (NBI-74788) in Adult Subjects With Classic Congen-
ital Adrenal Hyperplasia, Followed by Open-Label Treatment 

NCT00903110 Global Patient Registry to Monitor Long-term Safety and Effectiveness of In-
crelex® in Children and Adolescents With Severe Primary Insulin-like Growth 
Factor-1 Deficiency (SPIGFD). 

 Multicenter registry for patients with childhood-onset craniopharyngioma, xan-
thogranuloma, cysts of Rathke’s pouch, meningioma, pituitary adenoma, 
arachnoid cysts 

I-DSD Study  Assessment of bone age in individuals with sex chromosomal mosaicism (ID 
202106_MC) 

I-DSD Registry 46,XY Gonadal dysgenesis study 

 46,XY Gonadal dysgenesis; diagnosis and long-term outcome at puberty 

 Elektronische Anwendungsbeobachtung Saizen® - online zur Therapie von Pa-
tienten mit pädiatrischen Indikationen wie Wachstumshormon-Mangel (GHD), 
Small for Gestational Age (SGA), Ullrich-Turner-Syndrom (UTS) und von präpu-
bertären Patienten mit chronischer Nierenerkrankung (CRI) sowie Substituti-
onstherapie bei Erwachsenen mit ausgeprägtem Wachstumshormonmangel 
(AGHD) mit rh-GH (rekombinantes humanes Wachstumshormon) 

 DGKED Hypodok 

 DGKED-QS: AGS 

Zentrum für kranio-orofaziale Erkrankungen 

 Einfluss des operativen Eingriffs auf die Orbita und Stirnregion bei Kindern mit 
Trigonozephalie anhand der 3D Fotogrammetrie 

 Einfluss des operativen Eingriffs auf die Orbita und Stirnregion bei Kindern mit 
Plagiozephalie anhand der 3D Fotogrammetrie 
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 Klinische Untersuchung nach Einsatz resorbierenden Osteosynthesematerialen 
im Rahmen von umformenden Schädeloperation auf Stabilität, Rezidivrate und 
Komplikationen 

 Bestimmung der Lebensqualität bei Kindern mit nichtsyndromalen Kraniosy-
nostosen 

 Bestimmung der Lebensqualität bei Kindern mit Trigonozephalus 

Zentrum für seltene Lungenerkrankungen 

NCT03711162 A Phase 3, randomized, double-blind, parallel-group, placebo controlled multi-
center study to evaluate the efficacy and safety of two doses of GLPG1690 in 
addition to local standard of care for minimum 52 weeks in subjects with idio-
pathic pulmonary fibrosis 

NCT03313180 An Open-label Extension Trial of the Long Term Safety of Nintedanib in Patients 
With 'Systemic Sclerosis Associated Interstitial Lung Disease' (SSc-ILD) 

NCT04308681 A Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, Phase 2 Study of 
the Efficacy and the Safety and Tolerability of BMS-986278 in Participants with 
Pulmonary Fibrosis 

NCT03538301 A Phase 2, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate the 
Safety, Tolerability, Biological Activity, and PK of ND-L02-s0201 in Subjects With 
Idiopathic Pulmonary Fibrosis (IPF) 

NCT04064242 A Subject and Investigator Blinded, Randomized, Placebo-controlled, Repeat-
dose, Multicenter Study to Investigate Efficacy, Safety, and Tolerability of 
CMK389 in Patients With Chronic Pulmonary Sarcoidosis 

NCT04419506 A Randomised, Double-blind, Placebo-controlled Parallel Group Study in IPF Pa-
tients Over 12 Weeks Evaluating Efficacy, Safety and Tolerability of BI 1015550 
Taken Orally 

Mukoviszidose Zentrum Heidelberg 

NCT03525574 A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of VX-
445 Combination Therapy in Subjects with Cystic Fibrosis. Who Are Homozygous 
or Heterozygous for the F508del Mutation 

NCT03277196 A Phase 3, 2-Arm, Open-label Study to Evaluate the Safety and Pharmacodynam-
ics of Long-term Ivacaftor Treatment in Subjects with Cystic Fibrosis. Who are 
Less Than 24 Months of Age at Treatment Initiation and Have an Approved Iva-
caftor-Responsive Mutation 

NCT03625466 An Exploratory Phase 2, 2-part, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled 
Study with a Long-term, Open-label Period to Explore the Impact of Lu-
macaftor/Ivacaftor on Disease Progression in Subjects Aged 2 Through 5 Years 
with Cystic Fibrosis, Homozygous for F508del 
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NCT04353817 A Phase 3b, Randomized, Placebo-controlled Study Evaluating the Efficacy and 
Safety of Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor in Cystic Fibrosis Subjects 6 Through 
11 Years of Age who are Heterozygous for the F508del Mutation and a Minimal 
Function Mutation (F/MF) 

NCT04545515 A Phase 3b Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of 
Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor Combination Therapy in Cystic Fibrosis Sub-
jects Ages 6 Years and Older who are Heterozygous for the F508del Mutation and 
a Minimal Function Mutation (F/MF) 

NCT04853368 A Phase 2 Study of Galicaftor/Navocaftor/ABBV-119 Combination Therapy in 
Subjects with Cystic Fibrosis who are Homozygous or Heterozygous for the 
F508del Mutation 

NCT03925194 A phase IIa, randomized, placebo-controlled, double-blind, cross-over study to 
evaluate safety and efficacy of subcutaneous administration of anakinra in pa-
tients with cystic fibrosis (ANAKIN) 

NCT02615938 Hydroxychloroquine in pediatric ILD: START randomized controlled in parallel-
group, then switch placebo to active drug, and STOP randomized controlled in 
parallel group to evaluate the efficacy and safety of hydroxychloroquine (HCQ) 

Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen 
(Neurologische Klinik und ZKJM, Klinik I, Sektion für Neuropädiatrie und Stoffwechselmedizin) 

NCT03158389 Umbrella Protocol for Phase I/IIa Trials of Molecularly Matched Targeted Thera-
pies Plus Radiotherapy in Patients with Newly Diagnosed Glioblastoma Without 
MGMT Promoter Methylation: NCT Neuro Master Match - N²M² (NOA-20) 

Improve Codel Verbesserung des funktionellen Ergebnisses für Patienten mit neu diagnostizier-
tem Grad II oder III-Gliom mit Kodeletion von 1p/19q 

NCT04116658 A Multicenter, Open-Label, First-in-Human, Phase 1b/2a Trial of EO2401, a Novel 
Multipeptide Therapeutic Vaccine, With and Without Check Point Inhibitor, Fol-
lowing Standard Treatment in Patients with Progressive Glioblastoma 

NCT04164901 A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-Controlled Study of 
AG-881 in Subjects with Residual or Recurrent Grade 2 Glioma With an IDH1 or 
IDH2 Mutation 

NCT03893903 AMPLIFYing NEOepitope-specific VACcine Responses in progressive diffuse gli-
oma – a randomized, open label, 3 arm multicenter Phase I trial to assess safety, 
tolerability and immunogenicity of IDH1R132H specific peptide vaccine in com-
bination with checkpoint inhibitor Avelumab 

NCT02017717 A Randomized Phase 3 Open Label Study of Nivolumab Versus Bevacizumab and 
Multiple Phase 1 Safety Cohorts of Nivolumab or Nivolumab in Combination with 
Ipilimumab Across Different Lines of Glioblastoma 
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NCT02667587 A Randomized Phase 3 Single Blind Study of Temozolomide Plus Radiation Ther-
apy Combined with Nivolumab or Placebo in Newly Diagnosed Adult Subjects 
With MGMT-Methylated (Tumor O6-methylguanine DNA Methyltransferase) Glio-
blastoma 

NCT02381886 A Phase I Study of IDH305 in Patients with Advanced Malignancies That Harbor 
IDH1R132 Mutations 

NCT02746081 An Open-label, Non-randomized, Multicenter Phase I Study to Determine the 
Maximum Tolerated or Recommended Phase II Dose of Oral Mutant IDH1 Inhibi-
tor BAY1436032 and to Characterize Its Safety, Tolerability, Pharmacokinetics 
and Preliminary Pharmacodynamic and Anti-tumor Activity in Patients with IDH1-
R132X-mutant Advanced Solid Tumors 

NCT03345095 A Phase III Trial of Marizomib in Combination with Standard Temozolomide-
based Radiochemotherapy Versus Standard Temozolomide-based Radiochemo-
therapy Alone in Patients with Newly Diagnosed Glioblastoma 

NCT03224104 Study of TG02 in Elderly Newly Diagnosed or Adult Relapsed Patients with Ana-
plastic Astrocytoma or Glioblastoma: A Phase Ib Study 

NCT00626990 Phase III Trial on Concurrent and Adjuvant Temozolomide Chemotherapy in Non-
1p/19q Deleted Anaplastic Glioma. The CATNON Intergroup Trial. 

NCT00182819 Primary Chemotherapy with Temozolomide Versus Radiotherapy in Patients with 
Low Grade Gliomas After Stratification for Genetic 1p Loss: A Phase III Study 

NCT03750071 An Open-label, Phase I/II Multicenter Clinical Trial of VXM01 in Combination with 
Avelumab in Patients with Progressive Glioblastoma Following Standard Treat-
ment, With or Without Second Surgery 

MecMeth/ NOA-24 Phase I/II trial of meclofenamate in progressive MGMT-methylated glioblastoma 
under temozolomide second-line therapy 

NCT02490800 An Open-label Phase 1/2a Study of Oral BAL101553 in Adult Patients with Ad-
vanced Solid Tumors and in Adult Patients with Recurrent or Progressive Glio-
blastoma or High-grade Glioma 

NCT04136184 A Phase 3 Global, Open-Label, Randomized Study to Evaluate the Efficacy and 
Safety of ION-682884 in Patients with Hereditary Transthyretin-Mediated Amy-
loid Polyneuropathy 

NCT04462536 A Multicentre, Randomized, Double-blinded, Placebo-controlled, Parallel Group, 
Single-dose Design to Determine the Efficacy and Safety of Nerinetide in Partici-
pants With Acute Ischemic Stroke Undergoing Endovascular Thrombectomy Ex-
cluding Thrombolysis 

NCT04688775 Interventional, Randomized, Double-Blind, Parallel-Group, Placebo-Controlled 
Delayed-Start Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Eptinezumab in Pa-
tients With Episodic Cluster Headache 
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NCT04084314 Assessment of Prolonged Safety and tOLerability of in Migraine Patients in a 
Long-term OpeN-label Study 

EORTC 1419 (Brain Tu-
mor Funders’ Collabora-
tive-“Langleber”) 

Molekulargenetische, wirtsspezifische und klinische Determinanten des Lang-
zeitüberlebens beim Glioblastom 

NEMOS Diagnostik, Therapie und Verlaufskontrolle der Neuromyelitis optica: eine nicht 
interventionelle Kohortenstudie (Registerstudie) bei Neuromyelitis-optica-
Spektrum-Erkrankungen und MOG-IgG-assoziierter Enzephalomyelitis 

MENINT Prospektives Register zu MENingitis auf INTensivstationen in Deutschland 

SMArtCare Multizentrische, retro- und prospektive Datensammlung zur Verlaufsbeobach-
tung und Therapieevaluation bei 5q-assoziierter spinaler Muskelatrophie (SMA) 

 Registerstudie zur Erfassung von Hilfsmittel-, Heilmittel-, Medikamenten- und 
Pflegeversorgung im Inter-Kohortenvergleich von Patienten mit chronischen neu-
rologischen Erkrankungen 

NOA-13 Prospektive Beobachtungsstudie zur Chemotherapie bei nicht spezifisch vorbe-
handelten Patienten mit primärem ZNS-Lymphom (PZNSL) 

MetabRND Metabolische Charakterisierung seltener neurologischer Erkrankungen 

EARLY-ALS Studie zur Untersuchung von Frühsymptomen bei Patienten mit Amyotropher La-
teralsklerose und anderen Motoneuronerkrankungen 

TEAR-ALS Studie zur Analyse von Biomarkern aus Tränenflüssigkeit bei Patienten mit Amy-
otropher Lateralsklerose und anderen Motoneuronerkrankungen 

 Querschnittstudie zur Erfassung des Phänotyps und des natürlichen Verlaufs der 
Entwicklungsstörung bei Kindern mit Mutationen in STXBP1 

PROTECT-Studie Präsymptomatische Therapie mit Sirolimus von Säuglingen 

EPIK2 Arzneimittelstudie zur Wirksamkeit von Alpelisib als PIK3CA-Inhibitor bei Kin-
dern und Erwachsenen mit PIK3CA-assoziierten Überwuchssyndromen (MCAP, 
Hemimegalencephalie) 

 Querschnittstudie zur Erfassung des Phänotyps und des natürlichen Verlaufs so-
wie des Verlaufs unter Kupferhistidintherapie bei Kindern mit Menkes-Erkran-
kung 

 Querschnittstudie zur Erfassung des Phänotyps und des natürlichen Verlaufs der 
Entwicklungsstörung bei Kindern mit Mutationen in CDKL5 

 Querschnittstudie zur Erfassung des Phänotyps und des natürlichen Verlaufs der 
Entwicklungsstörung bei Kindern mit Tubulinopathien. Charakterisierung der 
zellulären Mechanismen Zelllinien von Patienten 
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 Identifizierung von somatischen Mutationen aus Gewebeproben (Gehirn, Blut, 
Haut) bei Kindern mit strukturellen Epilepsien und Hirnfehlbildungen 

 Die Familienmedizinische Sprechstunde in der Pädiatrie. Ein neues interdiszip-
linäres Versorgungskonzept für Familien mit chronisch kranken Kindern 

Zentrum für seltene Nierenerkrankungen 

NCT03087058 A Phase 2, Open-Label, Multiple Dose Study to Evaluate the Pharmacodynamic 
Effects, Safety, and Tolerability of Patiromer for Oral Suspension in Children and 
Adolescents 2 to < 18 Years of Age With Chronic Kidney Disease and Hyperkale-
mia 

NCT03131219 A Phase 3, Open-Label, Multicenter Study of ALXN1210 in Children and Adoles-
cents With Atypical Hemolytic Uremic Syndrome (aHUS) 

NCT02964273 A Phase 3b, Two-part, Multicenter, One Year Randomized, Double-blind, Pla-
cebo-controlled Trial of the Safety, Pharmacokinetics, Tolerability, and Efficacy 
of Tolvaptan Followed by a Two Year Open-label Extension in Children and Ado-
lescent Subjects With Autosomal Dominant Polycystic Kidney Disease 

NCT02949128 Single Arm Study of ALXN1210 in Complement Inhibitor Treatment-naïve Adult 
and Adolescent Patients With Atypical Hemolytic Uremic Syndrome 

4c-Studie The Cardiovascular Comorbidity in Children with Chronic Kidney Disease Study 

NCT04580420 A Phase 2 Open-Label Study to Evaluate the Safety and Efficacy of DCR-PHXC in 
Patients With Primary Hyperoxaluria Type 1 or 2 and Severe Renal Impairment, 
With or Without Dialysis 

NCT04542590 A Natural History Study of Patients With Genetically Confirmed Primary Hyperox-
aluria Type 3 and, as Applicable Per Age, a History of Stone Events 

IM103-402 Evaluation of Conversion from Calcineurin Inhibitor- to Belatacept-based Immu-
nosuppression in Adolescent Renal Transplant Recipients and their Compliance 
with Immunosuppressive Medications 

DRCT-SP-22-033 Erstellung eines Dosisvorhersagemodells unter Berücksichtigung des Darmmik-
robioms zur Bestimmung der individuellen Anfangsdosis von Tacrolimus nach 
Nierentransplantation 

RMFPC-22 Hemoglobin maintenance in pediatric ESRD patients by ferric pyrophosphate cit-
rate 

NCT03633708 Phase 3, Randomized, Open-label, Controlled, Multiple Dose, Efficacy, Safety, 
Pharmacokinetic, and Pharmacodynamic Study of Etelcalcetide in Pediatric Sub-
jects 28 Days to < 18 Years of Age With Secondary Hyperparathyroidism and 
Chronic Kidney Disease Receiving Maintenance Hemodialysis 

DSA und ABMR Risiko der Entstehung donorspezifischer HLA-Antikörper (de novo DSA) für pädi-
atrische Nierentransplantatempfänger mit BK Polyomavirus (BKPyV)-Virämie 
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und BKPyV-assoziierter Nephropathie (BKPyVAN )- Eine  multizentrische Studie 
zu lnzidenz, Prävalenz, Risikofaktoren und Outcome 

HPVaxResponse Multizentrische Studie zur Überwachung der Impfantwort gegenüber humanen 
Papillomviren (HPV) bei chronisch nieren- und leberkranken Kindern und Jugend-
lichen vor und nach Organtransplantation/HPVaxResponse-Studie/Prospektive 
Datenanalyse 

NCT03847909 A Phase 2 Placebo-Controlled, Double-Blind, Multicenter Study to Evaluate the 
Efficacy, Safety, and Tolerability of DCR-PHXC Solution for Injection (Subcutane-
ous Use) in Patients With Primary Hyperoxaluria 

DCR-PHXC-301 An Open-Label Roll-Over Study to Evaluate the Long-Term Safety and Efficacy of 
DCR-PHXC Solution for Injection (subcutaneous use) in Patients with Primary Hy-
peroxaluria 

NCT03493685 A Randomized, Multicenter, Double-blind, Parallel, Active-control Study of the 
Effects of Sparsentan, a Dual Endothelin Receptor and Angiotensin Receptor 
Blocker, on Renal Outcomes in Patients With Primary FSGS 

CHARISMA Immunphänotypische Charakterisierung des idiopathischen nephrotischen Syn-
droms im Kindesalter 

PRESTINS Predicting responsiveness to steroid therapy in nephrotic syndrome 

NeoCyst NEOCYST - Network for Early Onset Cystic Disease 

HLA-Ak nach BKV Epidemiologie und pathogenetische Bedeutung von de-novo donorspezifischen 
und komplementbindenden HLA-Antikörpern bei pädiatrischen Nierentrans-
plantatempfängern 

TransNephro Transition von Adoleszenten nach Nierentransplantation in die Erwachsenenbe-
treuung - Analyse der Versorgungssituation und prospektive, multizentrische 
Untersuchung eines neuen Transitionsmodells unter Einsatz von Fallmanage-
ment und zeitgemäßer Telemedizin über Smartphones 

HLA-Antikörper Epidemiologie, Risikofaktoren und pathogenetische Bedeutung von de novo do-
norspezifischen HLA-Antikörpern bei pädiatrischen Nierentransplantatempfän-
gern 

INTENT Initial treatment of idiopathic nephrotic syndrome in children with mycopheno-
late mofetil vs. prednisone: A randomized, controlled, multicenter trial 

IMMRES Immune Response of Pediatric Renal Transplant Recipients challenged by Sen-
sitization, Vaccination or Non-Adherence: Cross-Sectional and Prospective Anal-
yses of the International CERTAIN Registry Cohort 

 Endotheliale Stammzellen bei hämolytisch-urämischem Syndrom 
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 MicroRNA Analysen in Nierengewebe von Kindern und Jugendlichen mit Lupus-
nephritis 

 Circulating endothel cells and adult stem cells as novel prognostic biomarkers 
in HUS 

Zentrum für angeborene Stoffwechselerkrankungen 
(ZKJM, Klinik I, Sektion für Neuropädiatrie und Stoffwechselmedizin und Innere Medizin IV: Klinik für Gast-
roenterologie, Infektionen und Vergiftungen) 

EudraCT No. 
2020-000561-16 

A Phase 2, Open-label Study to Evaluate the Efficacy and Safety of KB195 in Sub-
jects with a Urea Cycle Disorder with Inadequate Control on Standard of Care 

EUPAS 17267 European Post-Authorization Registry for RAVICTI® (glycerol phenylbutyrate) 
Oral Liquid in Partnership with the European Registry and Network for Intoxica-
tion Type Metabolic Diseases 

WTX 101-301 Studie Multizentrische Phase 3 Studie für Patienten mit M. Wilson zur Effizienz und Si-
cherheit von Tetrathiomolybdate 

United Studie Multizentrisch prospektive Studie für Patienten mit M. Wilson zur Charakterisie-
rung der Pharmakokinetik und – dynamik von Cufence (Trientine Dihydrochlorid) 
sowie zur Charakterisierung von Effizienz und Sicherheit bei Trientine Dihydro-
chlorid 

Wilson Disease Registry Multizentrische Registerstudie für Patienten mit M. Wilson zur Optimierung kli-
nischer Behandlungspfade 

Ultragenyx Studie Multizentrische Registerstudie für Patienten mit M. Wilson zur Charakterisierung 
des Kollektivs bei geplanter Gentherapiestudie 
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Zentrum für syndromale Entwicklungsstörungen 

 Clinical Phenotyping of Individuals with USP7-Related Diseases 

Zentrum für seltene Tumorerkrankungen im Kindes- und Jugendalter 

NCT03643276 International Collaborative Treatment Protocol for Children and Adolescents 
With Acute Lymphoblastic Leukemia - AIEOP-BFM ALL 2017 

NCT03206671 B-NHL 2013 - Treatment Protocol of the NHL-BFM and the NOPHO Study Groups 
for Mature Aggressive B-cell Lymphoma and Leukemia in Children and Adoles-
cents 

NCT03007147 International Phase 3 Trial in Philadelphia Chromosome-Positive Acute Lympho-
blastic Leukemia (Ph+ALL) Testing Imatinib in Combination With Two Different 
Cytotoxic Chemotherapy Backbones 

EudraCT 2017-002935-
40 

International cooperative prospective study for children and adolescents with 
standard risk ALK-positive anaplastic large cell lymphoma (ALCL) estimating the 
efficacy of Vinblastine 

EudraCT 2007-004092-
19 

First international Inter-Group Study for nodular lymphocyte-predominant Hodg-
kin’s Lymphoma in Children and Adolescents 

EudraCT 2017-001691-
39 

LBL 2018 - International cooperative treatment protocol for children and adoles-
cents with lymphoblastic lymphoma 

EudraCT 2016-001784-
36 

Multicentre prospective trial for extracranial malignant germ cell tumours includ-
ing a randomized comparison of Carboplatin and Cisplatin 

EudraCT 2018-002988-
25 

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

EudraCT 2016-002828-
85 

Paediatric Hepatic International Tumour Trial 

EudraCT 2018-000533-
13 

Randomized multi-centre open-label non-inferiority phase 3 clinical trial for pa-
tients with a stage IV childhood renal tumour comparing upfront Vincristine, Ac-
tinomycin-D and Doxorubicin 

ALL-REZ Beobachtungs-
studie 

ALL-REZ BFM-Beobachtungsstudie und Biobank für Rezidive einer akuten lym-
phoblastischen Leukämie im Kindes – und Jugendalter 

CWS-SoTiSaR A registry for soft tissue sarcoma and other soft tissue tumours in children, ado-
lescents, and young adults 

COSS Register Klinisches Register für Kinder, Jugendliche und Erwachsene mit Osteosarkomen 
und Knochentumoren 

EWING 2008-Register Ewing-Tumoren (Ewing-Sarkom, PNET, Askin-Tumor, Weichteil Ewing-Tumor) 
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GPOH-HD Register Prospektives Register für Kinder und Jugendliche mit klassischem Hodgkin-Lym-
phom, nodulärem Lymphozyten-prädominanten Hodgkin-Lymphom (nLPHL) und 
rezidiviertem Hodgkin-Lymphom 

MET Register Prospektives, multizentrisches Register zur Erfassung maligner endokriner Tu-
moren im Kindes- und Jugendalter 

Lebertumorregister Register für Lebertumoren bei Kindern und Jugendlichen 

Neuroblastom Register 
2016 

Registry for neonates, infants, children, adolescents, and adults with newly di-
agnosed and/or relapsed neuroblastic tumors 

 Nephroblastom-Register 

NHL-BFM Registry 2012 Registry of the NHL-BFM study group for all subtypes of Non-Hodgkin Lymphoma 
diagnosed in children and adolescents 

Seltene Tumoren-Regis-
ter (STEP) 

Register zur Verbesserung der epidemiologischen und klinischen Erfassung von 
Kindern und Jugendlichen mit besonders seltenen Tumoren 

NPC-registry A multicenter registry for nasopharyngeal cancer in children, adolescents and 
young adults 

HLH-Register A registry for hemophagocytic lymphohistiocytosis (HLH) 

PTLD Register Post Transplant Lymphoproliferative Disease 

SIOPEATRT01 Internationale, prospektive “Umbrella”-Studie für Kinder und Jugendliche mit 
atypischen teratoiden/rhabdoiden Tumoren (ATRT) incl. einer randomisierten 
Phase III-Studie zur Untersuchung der Nichtunterlegenheit von 3 Kursen Hoch-
dosis-Chemotherapie (HDCT) verglichen mit fokaler Strahlentherapie in der Kon-
solidierung 

EU-RHAB Europäisches Register für rhabdoiden Tumoren 

HIT-HGG 2013 International cooperative Phase III Trial of the HIT HGG study Group for treament 
of high grade glioma, diffuse intrinsic pontine glioma and gliomatosis cerebri in 
children and adolescents <18 years 

LOGGIC Register Register für molekulare und klinische Daten für pädiatrische niedriggradige Gli-
ome 

Kraniopharyngeom Reg-
istry 2019 

Multicenter registry for patients with childhood-onset craniopharyngioma, xan-
thogranuloma, cysts of Rathke’s pouch, meningioma, pituitary adenoma, arach-
noid cysts 

EudraCT 2013-002766-
39 

SIOP Ependymoma II - An International Clinical Program for the diagnosis and 
treatment of children, adolescents and young adults with Ependymoma 
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EudraCT 2011-004868-
30 

An International Prospective Study on Clinically Standard-risk Medulloblastoma 
in Children Older Than 3 to 5 Years With Low-risk Biological Profile (PNET 5 MB-
LR) or Average-risk Biological Profile (PNET 5 MB-SR) 

2.13 Qualitätsmanagement 

Das Qualitätsmanagement hat am Universitätsklinikum Heidelberg einen hohen Stellenwert und ist in den 
strategischen Zielen verankert. In einzelnen Kliniken, Instituten und Zentren wurden spezifische QM-Sys-
teme aufgebaut, die nach unterschiedlichen Verfahren (DIN EN ISO, OnkoZert, JACIE u.a.) zertifiziert bzw. 
akkreditiert sind. Das Element des PDCA-Zyklus (Plan, Do, Check, Act) ist dabei wesentlicher Bestandteil der 
Qualitätsmanagementaktivitäten.  

Für das Jahr 2023 strebt das ZSE Heidelberg die Zertifizierung auf Grundlage der Anforderungen des Natio-
nalen Aktionsbündnisses für Menschen mit Seltenen Erkrankungen und des Gemeinsamen Bundesaus-
schusses an. 
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ANHANG 

Weiterführende Links: 

www.seltene-erkrankungen-heidelberg.de 

www.achse-online.de 

www.namse.de 

https://translate-namse.charite.de/ 

https://ec.europa.eu/health/ern_de 

https://www.erknet.org/ 

https://metab.ern-net.eu/ 

https://eurobloodnet.eu/ 

https://ern-lung.eu/ 

https://ern-euro-nmd.eu/ 

https://rare-liver.eu/ 

https://www.se-atlas.de/ 

https://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=DE 

https://www.research4rare.de/ 

https://www.namse-netz.de/about/ 
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Leitlinien und Konsensuspapiere 

Amyloidose-Zentrum Heidelberg 

Publizierte Leitlinien 

Hegenbart U, Agis H, Nogai A, Schwotzer R, Schönland S (2020) Amyloidose (Leichtketten (AL) - Amyloidose). 
Onkopedia Leitlinien der DGHO 
 
Yilmaz A, Bauersachs J, Bengel F, Büchel R, Kindermann I, Klingel K, Knebel F, Meder B, Morbach C, Nagel E, 
Schulze-Bahr E, Aus dem Siepen F, Frey N (2021) Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis: position 
statement of the German Cardiac Society (DGK). Clin Res Cardiol 110:479-506. 

 
Dohrn MF, Auer-Grumbach M, Baron R, Birklein F, Escolano-Lozano F, Geber C, Grether N, Hagenacker T, Hund 
E, Sachau J, Schilling M, Schmidt J, Schulte-Mattler W, Sommer C, Weiler M, Wunderlich G, Hahn K. Chance 
or challenge, spoilt for choice? New recommendations on diagnostic and therapeutic considerations in he-
reditary transthyretin amyloidosis with polyneuropathy: the German/Austrian position and review of the lit-
erature. J Neurol. 2020 Jun 4. doi: 10.1007/s00415-020-09962-6. 
 
Adams D, Suhr OB, Hund E, Obici L, Tournev I, Campistol JM, Slama MS, Hazenberg BP, Coelho T, European 
Network for TTR-FAP (ATTReuNET) (2016) First European consensus for diagnosis, management, and treat-
ment of transthyretin familial amyloid polyneuropathy. Curr Opin Neurol 29 Suppl 1(Suppl 1):S14-26. 
 
Garcia-Pavia P, Rapezzi C, Adler Y, Arad M, Basso C, Brucato A, Burazor I, Caforio ALP, Damy T, Eriksson U, 
Fontana M, Gillmore JD, Gonzalez-Lopez E, Grogan M, Heymans S, Imazio M, Kindermann I, Kristen AV, 
Maurer MS, Merlini G, Pantazis A, Pankuweit S, Rigopoulos AG, Linhart A (2021) Diagnosis and treatment of 
cardiac amyloidosis. A position statement of the European Society of Cardiology Working Group on Myocar-
dial and Pericardial Diseases. Eur J Heart Fail 23(4):512-526. 

 
Garcia-Pavia P, Rapezzi C, Adler Y, Arad M, Basso C, Brucato A, Burazor I, Caforio ALP, Damy T, Eriksson U, 
Fontana M, Gillmore JD, Gonzalez-Lopez E, Grogan M, Heymans S, Imazio M, Kindermann I, Kristen AV, 
Maurer MS, Merlini G, Pantazis A, Pankuweit S, Rigopoulos AG, Linhart A (2021) Diagnosis and treatment of 
cardiac amyloidosis: a position statement of the ESC Working Group on Myocardial and Pericardial Diseases. 
Eur Heart J 42:1554-1568. 

 
Gertz M, Adams D, Ando Y, Beirão JM, Bokhari S, Coelho T, Comenzo RL, Damy T, Dorbala S, Drachman BM, 
Fontana M, Gillmore JD, Grogan M, Hawkins PN, Lousada I, Kristen AV, Ruberg FL, Suhr OB, Maurer MS, Nativi-
Nicolau J, Quarta CC, Rapezzi C, Witteles R, Merlini G (2020) Avoiding misdiagnosis: expert consensus rec-
ommendations for the suspicion and diagnosis of transthyretin amyloidosis for the general practitioner. BMC 
Fam Pract 21:198. 

 
Minnema M & Schönland S (2019) Systemic Light Chain Amyloidosis. In: E. Carreras et al. (eds.), The EBMT 
Handbook, https://doi.org/10.1007/978-3-030-02278-5_81 

Zentrum für seltene Bluterkrankungen 

 S2k-Leitlinie: Sichelzellkrankheit, AWMF-Registernummer 025/016 
 S1-Leitlinie: Anämiediagnostik im Kindesalter, AWMF-Registernummer 025/027 

Konsensus-Papiere 

Lobitz S, Telfer P, Cela E, Allaf B, Angastiniotis M, Backman Johansson C, Badens C, Bento C, Bouva MJ, 
Canatan D, Charlton M, Coppinger C, Daniel Y, de Montalembert M, Ducoroy P, Dulin E, Fingerhut R, Frömmel 
C, García-Morin M, Gulbis B, Holtkamp U, Inusa B, James J, Kleanthous M, Klein J, Kunz JB, Langabeer L, 
Lapouméroulie C, Marcao A, Marín Soria JL, McMahon C, Ohene-Frempong K, Périni JM, Piel FB, Russo G, 
Sainati L, Schmugge M, Streetly A, Tshilolo L, Turner C, Venturelli D, Vilarinho L, Yahyaoui R, Elion J, Colom-
batti R; with the endorsement of EuroBloodNet, the European Reference Network in Rare Haematological 
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Diseases (2018) Newborn screening for sickle cell disease in Europe: recommendations from a Pan-European 
Consensus Conference. Br J Haematol. 183(4):648-660 

In Bearbeitung 

AWMF-Leitlinie „Diagnostik und Therapie der sekundären Eisenüberladung bei Patienten mit angeborenen 
Anämien“ 
AWMF-Leitlinie „Eisenmangelanämie“ 

Zentrum für angeborene Endokrinopathien 

 S2k-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Verlaufskontrolle der Primären angeborenen Hypothyreose, 
AWMF-Regis ternummer 027/017 

 S2k-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Verlaufskontrolle der Primären angeborenen Hypothyreose, 
AWMF-Registernummer 027/017 (Mitglied Leitliniengruppe Bettendorf) 

 S1-Leitlinie: Angeborene und erworbene Hyperthyreose, AWMF-Register Nr. 174/017 (Mitglied Leitli-
niengruppe Bettendorf) 

 S2K-Leitlinie: Diagnostik und Therapie vor einer assistierten reproduktionsmedizinischen Behand-
lung, AWMF-Registernummer 015/085 

 S2K-Leitlinie: Prävention und Therapie der Frühgeburt, AWMF-Registernummer 015/025 
 S3-Leitlinie: Peri- und Postmenopause - Diagnostik und Interventionen, AWMF-Registernummer 

015/062 

Publizierte Leitlinien 

Binder G, Schnabel D, Reinehr T, Pfäffle R, Dörr HG, Bettendorf M, Hauffa B, Woelfle J (2020) Evolving pituitary 
hormone deficits in primarily isolated GHD: a review and experts' consensus. Mol Cell Pediatr 7(1):16 
 
Binder G, Reinehr T, Ibáñez L, Thiele S, Linglart A, Woelfle J, Saenger P, Bettendorf M, Zachurzok A, Gohlke 
B, Randell T, Hauffa BP, Claahsen van der Grinten HL, Holterhus PM, Juul A, Pfäffle R, Cianfarani S (2019) GHD 
Diagnostics in Europe and the US: An Audit of National Guidelines and Practice. Horm Res Paediatr 92:150-
156 

Zentrum für Autoinflammation Heidelberg 

Publizierte Leitlinien und Experten-Konsensus 

Kallinich T, Blank N, Braun T, Feist E, Kiltz U, Neudorf U, Oommen PT, Weseloh C, Wittkowski H, Braun J (2019) 
Evidence-based treatment recommendations for familial Mediterranean fever: A joint statement by the Soci-
ety for Pediatric and Adolescent Rheumatology and the German Society for Rheumatology. Z Rheumatol 
78:91-101.  
 
Blank N, Schönland SO (2020) Empfehlungen zu Diagnostik und Therapie der AA-Amyloidose bei Autoin-
flammatorischen Erkrankungen. Z Rheumatol 79(7):649-659 
 
Kuemmerle-Deschner JB, Ozen S, Tyrrell PN, Kone-Paut I, Goldbach-Mansky R, Lachmann H, Blank N, Hoff-
man HM, Weissbarth-Riedel E, Hugle B, Kallinich T, Gattorno M, Gul A, Ter Haar N, Oswald M, Dedeoglu F, 
Cantarini L, Benseler SM (2017) Diagnostic criteria for cryopyrin-associated periodic syndrome (CAPS). Ann 
Rheum Dis 76:942-947 

Zentrum für Echinokokkose und seltene Tropenerkrankungen 

 S1-Leitlinie: Diagnostik und Therapie der Malaria, AWMF-Registernummer 042/001 
 WHO konsolidierte Leitlinie Tuberkulose Modul 2; Screening www.who.int/publications/i/i-

tem/9789240022676 
 WHO konsolidierte Leitlinie Tuberkulose Modul 3: Diagnostik; www.who.int/publications/i/i-

tem/9789240029415 

In Bearbeitung: 
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WHO Arbeitsgruppe – Informal Working Group on Echinococcosis 

Zentrum für seltene Herzerkrankungen 

 S2k-Leitlinie: Pulmonale Hypertonie, AWMF-Registernummer 023/038 
 S2k Leitlinie: Herztransplantation im Kindes- und Jugendalter sowie bei Erwachsenen mit angebo-

renen Herzfehlern, AWMF-Registernummer 023/046 
 S2k-Leitlinie: Der isolierte Ventrikelseptumdefekt, AWMF-Registernummer 023/012 

In Bearbeitung 

AWMF-Leitlinie „Trikuspidalatresie“ 

Konsensus-Papiere 

Skowasch D, Gaertner F, Marx N, Meder B, Müller-Quernheim J, Pfeifer M, Schrickel JW, Yilmaz A, Grohé C 
(2020) Diagnostik und Therapie der kardialen Sarkoidose. Kardiologe 14:14-25 
 
Yilmaz A, Bauersachs J, Kindermann I, Klingel K, Knebel F, Meder B, Morbach C, Nagel E, Schulze-Bahr E, Aus 
dem Siepen F, Frey N (2019) Diagnostik und Therapie der kardialen Amyloidose. Kardiologe 13:264-291 

Zentrum für kranio-orofaziale Erkrankungen 

 S3-Leitlinie: Diagnostik und Therapie von Patienten mit Kraniosynostosen, AWMF-Registernummer 
007/108 (Leitlinienkoodinator: Prof. Dr. Dr. Michael Engel) 

Zentrum für seltene Lungenerkrankungen 

Publizierte Leitlinien und Experten-Konsensus: 

Behr J, Gunther A, Ammenwerth W, Bittmann I, Bonnet R, Buhl R, Eickelberg O, Ewert R, Glaser S, Gottlieb J, 
Grohe C, Kreuter M, Kroegel C, Markart P, Neurohr C, Pfeifer M, Prasse A, Schonfeld N, Schreiber J, Sitter H, 
Theegarten D, Theile A, Wilke A, Wirtz H, Witt C, Worth H, Zabel P, Muller-Quernheim J, Costabel U (2013) S2K-
Leitlinie zur Diagnostik und Therapie der idiopathischen Lungenfibrose. German Guideline for Diagnosis and 
Management of Idiopathic Pulmonary Fibrosis. Pneumologie 67: 81-111 

 
Andreas S, Batra A, Behr J, Chenot JF, Gillissen A, Hering T, Herth F, Kreuter M, Meierjürgen R, Mühlig S, Nowak 
D, Pfeifer M, Raupach T, Schultz K, Sitter H, Walther JW, Worth H (2014) Tabakentwöhnung bei COPD. S3 
Leitlinie der Deutschen Gesellschaft für Pneumologie und Beatmungsmedizin e.V., Pneumologie 68:237-258 

 
Behr J, Günther A, Bonella F, Geisler K, Koschel D, Kreuter M, Prasse A, Schönfeld N, Sitter H, Müller-Quern-
heim J, Costabel U (2018) S2k Leitlinien Idiopathische Lungenfibrose – Update zur medikamentösen Thera-
pie 2016. Pneumologie 2:155-168 
 
Schnell J, Beer M, Eggeling S, Gesierich W, Gottlieb J, Herth FJF, Hofmann HS, Jany B, Kreuter M, Ley-Zaporo-
zhan J, Scheubel R, Walles T, Wiesemann S, Worth H, Stoelben E (2018) S3-Leitlinie: Diagnostik und Therapie 
von Spontanpneumothorax und postinterventionellem Pneumothorax. Zentralbl Chir 2018; 143:1–32 und 
Respiration 97:370-402 
 
Behr J, Günther A, Bonella F, Dinkel J, Fink L, Geiser T, Geißler K, Gläser S, Handzhhiev S, Jonigk D, Koschel 
D, Kreuter M, Leuschner G, Markart P, Prasse A, Schönfeld N, Schupp JC, Sitter H, Müller-Quernheim J, Costa-
bel U (2020) German Guideline for Idiopathic Pulmonary Fibrosis. Pneumologie 74:263-293 
 
Raghu G, Remy-Jardin M, Ryerson CJ, Myers JL, Kreuter M, Vasakova M, Bargagli E, Chung JH, Collins BF, 
Bendstrup E, Chami HA, Chua AT, Corte TJ, Dalphin JC, Danoff SK, Diaz-Mendoza J, Duggal A, Egashira R, 
Ewing T, Gulati M, Inoue Y, Jenkins AR, Johannson KA, Johkoh T, Tamae-Kakazu M, Kitaichi M, Knight SL, 
Koschel D, Lederer DJ, Mageto Y, Maier LA, Matiz C, Morell F, Nicholson AG, Patolia S, Pereira CA, Renzoni 
EA, Salisbury ML, Selman M, Walsh SLF, Wuyts WA, Wilson KC (2020). Diagnosis of hypersensitivity 
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pneumonitis in adults. An Official ATS/JRS/ALAT Clinical Practice Guideline. Am J Respir Crit Care Med 
202:e36–e69 
 
Hoffmann-Vold AM, Maher TM, Philpot EE, Ashrafzadeh A, Barake R, Barsotti S, Bruni C, Carducci P, Carreira 
PE, Castellví I, Del Galdo F, Distler JH, Foeldvari I, Fraticelli P, George PM, Griffiths B, Guillén-Del-Castillo A, 
Hamid AM, Horváth  R, Hughes M, Kreuter M, Moazedi-Fuerst F, Olas J, Paul S, Rotondo C, Rubio-Rivas M, 
Seferian A, Tomčík M, Yurdagül Uzunhan Y, Walker UA, Więsik-Szewczyk E, Distler D (2020) Evidence-based 
European consensus statements for the identification and management of interstitial lung disease in sys-
temic sclerosis. Lancet Rheumatol 2: e71–e83 

Aktuelle Leitlinien-Teilnahme: 

Internationale Leitlinie der ERS/ATS/ALAT/JLT zur Diagnostik und Therapie der IPF und der PF-ILD; Experte 
der ERS, 2020-2021 
Internationale Leitlinie der ERS/EULAR zur Diagnostik und Therapie der Kollagenose-assoziierten interstiti-
ellen Lungenerkrankung, Experte der ERS, 2021-2022 
Nationale Leitlinie der DGP zur Diagnostik interstitieller Lungenerkrankungen (Koordinator), 2021-2022 
Nationale Leitlinie der DPG zur Therapie der PF-ILD, Experte der DPG und DGIM, 2021-2022 
Nationale Leitlinie zur Therapie der Sarkoidose, Experte und Ko-Koordinator der DGP, 2021-2022 

Mukoviszidose-Zentrum Heidelberg 

 S3-Leitlinie: Mukoviszidose bei Kindern in den ersten beiden Lebensjahren, Diagnostik und Thera-
pie, AWMF-Registernummer 026/024 

In Bearbeitung 

 AWMF-Leitlinie „Lungenerkrankung bei Mukoviszidose“: Pseudomonas aeruginosa 
 
CF Foundation (USA) Consensus guideline 
Farrell PM, White TB, Howenstine MS, Munck A, Parad RB, Rosenfeld M, Sommerburg O, Accurso FJ, Davies 
JC, Rock MJ, Sanders DB, Wilschanski M, Sermet-Gaudelus I, Blau H, Gartner S, McColley SA (2017) Diagnosis 
of Cystic Fibrosis in Screened Populations. J Pediatr 181S:S33-S44.e2. 

Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen 

 S2k-Leitlinie: Diagnose und Therapie der Multiplen Sklerose, Neuromyelitis-optica-Spektrum-Er-
krankungen und MOG-IgG-assoziierten Erkrankungen, AWMF-Registernummer 030/050 

 S1-Leitlinie: Neurosyphilis, AWMF-Registernummer 030/101 
 S1-Leitlinie: Lumbalpunktion und Liquordiagnostik, AWMF-Registernummer 030/141 
 S1-Leitlinie: Ataxien des Erwachsenenalters, AWMF-Registernummer: 030/031 
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In Bearbeitung: 

 AWMF-Leitlinie Autoantikörperassoziierte und paraneoplastische, immunvermittelte Enzephaliti-
den und Myelitiden 

 

Publizierte Leitlinien und Experten-Konsensus: 

Walbert T, Harrison RA, Schiff D, Avila EK, Chen M, Kandula P, Lee JW, Le Rhun E, Stevens GHJ, Vogelbaum 
MA, Wick W, Weller M, Wen PY, Gerstner ER (2021) SNO and EANO practice guideline update: Anticonvulsant 
prophylaxis in patients with newly diagnosed brain tumors. Neuro Oncol. doi: 10.1093/neuonc/noab152. 

 
Weller M, van den Bent M, Preusser M, Le Rhun E, Tonn JC, Minniti G, Bendszus M, Balana C, Chinot O, Dirven 
L, French P, Hegi ME, Jakola AS, Platten M, Roth P, Rudà R, Short S, Smits M, Taphoorn MJB, von Deimling A, 
Westphal M, Soffietti R, Reifenberger G, Wick W (2021) EANO guidelines on the diagnosis and treatment of 
diffuse gliomas of adulthood. Nat Rev Clin Oncol (3):170-186. 

 
Roth P, Pace A, Le Rhun E, Weller M, Ay C, Cohen-Jonathan Moyal E, Coomans M, Giusti R, Jordan K, Nishikawa 
R, Winkler F, Hong JT, Ruda R, Villà S, Taphoorn MJB, Wick W, Preusser M; EANO Executive Board (2021) 
Neurological and vascular complications of primary and secondary brain tumours: EANO-ESMO Clinical Prac-
tice Guidelines for prophylaxis, diagnosis, treatment and follow-up. Ann Oncol (2):171-182. 
 
Goldbrunner R, Weller M, Regis J, Lund-Johansen M, Stavrinou P, Reuss D, Evans DG, Lefranc F, Sallabanda 
K, Falini A, Axon P, Sterkers O, Fariselli L, Wick W, Tonn JC (202) EANO guideline on the diagnosis and treat-
ment of vestibular schwannoma. Neuro Oncol 22(1):31-45. 
 
Le Rhun E, Weller M, Brandsma D, Van den Bent M, de Azambuja E, Henriksson R, Boulanger T, Peters S, 
Watts C, Wick W, Wesseling P, Rudà R, Preusser M; EANO Executive Board and ESMO Guidelines Committee 
(2017) EANO-ESMO Clinical Practice Guidelines for diagnosis, treatment and follow-up of patients with lep-
tomeningeal metastasis from solid tumours. Ann Oncol 28(suppl_4):iv84-iv99. 
 
Weller M, van den Bent M, Tonn JC, Stupp R, Preusser M, Cohen-Jonathan-Moyal E, Henriksson R, Le Rhun E, 
Balana C, Chinot O, Bendszus M, Reijneveld JC, Dhermain F, French P, Marosi C, Watts C, Oberg I, Pilkington 
G, Baumert BG, Taphoorn MJB, Hegi M, Westphal M, Reifenberger G, Soffietti R, Wick W; European Associa-
tion for Neuro-Oncology (EANO) Task Force on Gliomas (2017) European Association for Neuro-Oncology 
(EANO) guideline on the diagnosis and treatment of adult astrocytic and oligodendroglial gliomas. Lancet 
Oncol 18(6):e315-e329. 

 
Okada H, Weller M, Huang R, Finocchiaro G, Gilbert MR, Wick W, Ellingson BM, Hashimoto N, Pollack IF, 
Brandes AA, Franceschi E, Herold-Mende C, Nayak L, Panigrahy A, Pope WB, Prins R, Sampson JH, Wen PY, 
Reardon DA (2015) Immunotherapy response assessment in neuro-oncology: a report of the RANO working 
group. Lancet Oncol 16(15):e534-e542. 

 
Hagenacker T, Hermann A, Kamm C, Walter MC, Weiler M, Günther R, Wurster CD, Kleinschnitz C (2019) Spinal 
Muscular Atrophy - expert recommendations for the use of nusinersen in adult patients. Fortschr Neurol Psy-
chiatr 87(12):703-710. 

Zentrum für angeborene Nierenerkrankungen 

 S2e-Leitlinie: Idiopathisches Nephrotisches Syndrom im Kindesalter: Diagnostik und Therapie, 
AWMF-Registernummer 166/001 

 S2k-Leitlinie: Virusinfektionen bei Organ- und allogen Stammzell-Transplantierten: Diagnostik, Prä-
vention und Therapie, AWMF-Registernummer 093/002 
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Publizierte Leitlinien 

Kliem V, Sester M, Nitschke M, Tönshoff B, Budde K, Hauser IA, Schmitt M, Höcker B, Witzke O (2015) Cy-
tomegalievirus bei Nierentransplantation – Diagnose, Prävention und Management. Dtsch Med Wochenschr 
140: 612-5 
 
Pellett Madan R, Allen UD, Green M, Höcker B, Michaels MG, Varela-Fascinetto G, Danziger-Isakov L; Pediatric 
Subgroup for the International Consensus Guidelines on the Management of Cytomegalovirus in Solid Organ 
Transplantation and the International Pediatric Transplant Association Infectious Disease Committee (2018) 
Pediatric transplantation case conference: Update on cytomegalovirus. Pediatr Transplant 22:e13276 

 
Drube J, Wan M, Bonthuis M, Wühl E, Bacchetta J, Santos F, Grenda R, Edefonti A, Harambat J, Shroff R, 
Tönshoff B, Haffner D, European Society for Paediatric Nephrology Chronic Kidney Disease Mineral and Bone 
Disorders, Dialysis, and Transplantation Working Groups (2019) Clinical practice recommendations for 
growth hormone treatment in children with chronic kidney disease. Nat Rev Nephrol 15:577-589 

 
L'Huillier AG, Green M, Danziger-Isakov L, Chaudhuri A, Höcker B, Van der Linden D, Goddard L, Ardura MI, 
Stephens D, Verma A, Evans HM, McCulloch M, Michaels MG, Posfay-Barbe KM, Allen DU (2019) Infections 
among pediatric transplant candidates: An approach to decision-making. Pediatr Transplant 23:e13375 

 
Pittet LF, Danziger-Isakov L, Allen UD, Ardura MI, Chaudhuri A, Goddard E, Höcker B, Michaels MG, Van der 
Linden D, Green M, Posfay-Barbe KM (2020) Management and prevention of varicella and measles infections 
in pediatric solid organ transplant candidates and recipients: An IPTA survey of current practice. Pediatr 
Transplant 24:e13830 

 
Weber LT, Tönshoff B, Grenda R, Bouts A, Topaloglu R, Gülhan B, Printza N, Awan A, Battelino N, Ehren R, 
Hoyer PF, Novljan G, Marks SD, Oh J, Prytula A, Seeman T, Sweeney C, Dello Strologo L, Pape L (2021) Clinical 
practice recommendations for recurrence of focal and segmental glomerulosclerosis/steroid-resistant ne-
phrotic syndrome. Pediatr Transplant 25:e13955 
 
Bergan S, Brunet M, Hesselink DA, Johnson-Davis KL, Kunicki PK, Lemaitre F, Marquet P, Molinaro M, Noceti 
O, Pattanaik S, Pawinski T, Seger C, Shipkova M, Swen JJ, van Gelder T, Venkataramanan, R, Wieland E, 
Woillard JB, Zwart TC, Barten MJ, Budde K, Dieterlen MT, Elens L, Haufroid V, Masuda, S, Millan O, Mizuno T, 
Moes DJAR, Oellerich M, Picard N, Salzmann L, Tönshoff B, van Schaik RHN, Vethe NT, Vinks AA, Wallemacq 
P, Åsberg A, Langman LJ (2021) Personalized Therapy for Mycophenolate: Consensus Report by the Interna-
tional Association of Therapeutic Drug Monitoring and Clinical Toxicology. Ther Drug Monit 43:150-200 

 
Ehren R, Benz MR, Brinkkötter PT, Dötsch J, Eberl WR, Gellermann J, Hoyer PF, Jordans I, Kamrath C, Kemper 
MJ, Latta K, Müller D, Oh J, Tönshoff B, Weber S, Weber LT; German Society for Pediatric Nephrology (2021) 
Pediatric idiopathic steroid-sensitive nephrotic syndrome: diagnosis and therapy -short version of the up-
dated German best practice guideline. Pediatr Nephrol doi: 10.1007/s00467-021-05135-3 
 
Lurbe E, Agabiti-Rosei E, Cruickshank JK, Dominiczak A, Erdine S, Hirth A, Invitti C, Litwin M, Mancia G, Pall 
D, Rascher W, Redon J, Schaefer F, Seeman T, Sinha M, Stabouli S, Webb NJ, Wühl E, Zanchetti A (2016) 2016 
European Society of Hypertension guidelines for the management of high blood pressure in children and 
adolescents. J Hypertens 34(10):1887-920 

 
Shroff R, Wan M, Nagler EV, Bakkaloglu S, Fischer DC, Bishop N, Cozzolino M, Bacchetta J, Edefonti A, Stefan-
idis CJ, Vande Walle J, Haffner D, Klaus G, Schmitt CP; European Society for Paediatric Nephrology Chronic 
Kidney Disease Mineral and Bone Disorders and Dialysis Working Groups (2017) Clinical practice recommen-
dations for native vitamin D therapy in children with chronic kidney disease Stages 2-5 and on dialysis. 
Nephrol Dial Transplant 32:1098-1113 
 
Shroff R, Wan M, Nagler EV, Bakkaloglu S, Cozzolino M, Bacchetta J, Edefonti A, Stefanidis CJ, Vande Walle 
J, Ariceta G, Klaus G, Haffner D, Schmitt CP; European Society for Paediatric Nephrology Chronic Kidney Dis-
ease Mineral and Bone Disorders and Dialysis Working Groups (2017) Clinical practice recommendations for 
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treatment with active vitamin D analogues in children with chronic kidney disease Stages 2-5 and on dialysis. 
Nephrol Dial Transplant 32:1114-1127. 
 
Gimpel C, Avni FE, Bergmann C, Cetiner M, Habbig S, Haffner D, König J, Konrad M, Liebau MC, Pape L, Rel-
lensmann G, Titieni A, von Kaisenberg C, Weber S, Winyard PJD, Schaefer F (2018) Perinatal Diagnosis, Man-
agement, and Follow-up of Cystic Renal Diseases: A Clinical Practice Recommendation With Systematic Lit-
erature Reviews. JAMA Pediatr 172:74-86. 
 
Gimpel C, Avni EF, Breysem L, Burgmaier K, Caroli A, Cetiner M, Haffner D, Hartung EA, Franke D, König J, 
Liebau MC, Mekahli D, Ong ACM, Pape L, Titieni A, Torra R, Winyard PJD, Schaefer F (2019) Imaging of Kidney 
Cysts and Cystic Kidney Diseases in Children: An International Working Group Consensus Statement. Radi-
ology 290:769-782. 
 
Gimpel C, Bergmann C, Bockenhauer D, Breysem L, Cadnapaphornchai MA, Cetiner M, Dudley J, Emma F, 
Konrad M, Harris T, Harris PC, König J, Liebau MC, Marlais M, Mekahli D, Metcalfe AM, Oh J, Perrone RD, Sinha 
MD, Titieni A, Torra R, Weber S, Winyard PJD, Schaefer F (2019) International consensus statement on the 
diagnosis and management of autosomal dominant polycystic kidney disease in children and young people. 
Nat Rev Nephrol 15(11):713-726. 

 
Shroff R, Calder F, Bakkaloğlu S, Nagler EV, Stuart S, Stronach L, Schmitt CP, Heckert KH, Bourquelot P, Wag-
ner AM, Paglialonga F, Mitra S, Stefanidis CJ; European Society for Paediatric Nephrology Dialysis Working 
Group (2019) Vascular access in children requiring maintenance haemodialysis: a consensus document by 
the European Society for Paediatric Nephrology Dialysis Working Group. Nephrol Dial Transplant 
34(10):1746-1765. 

 
Gimpel C, Bergmann C, Brinkert F, Cetiner M, Gembruch U, Haffner D, Kemper M, König J, Liebau M, Maier RF, 
Oh J, Pape L, Riechardt S, Rolle U, Rossi R, Stegmann J, Vester U, Kaisenberg CV, Weber S, Schaefer F (2020) 
Kidney Cysts and Cystic Nephropathies in Children - A Consensus Guideline by 10 German Medical Societies. 
Klin Padiatr 232(5):228-248.  

 
Trautmann A, Vivarelli M, Samuel S, Gipson D, Sinha A, Schaefer F, Hui NK, Boyer O, Saleem MA, Feltran L, 
Müller-Deile J, Becker JU, Cano F, Xu H, Lim YN, Smoyer W, Anochie I, Nakanishi K, Hodson E, Haffner D; 
International Pediatric Nephrology Association (2020) IPNA clinical practice recommendations for the diag-
nosis and management of children with steroid-resistant nephrotic syndrome. Pediatr Nephrol 35(8):1529-
1561. 

 
Bacchetta J, Schmitt CP, Ariceta G, Bakkaloglu SA, Groothoff J, Wan M, Vervloet M, Shroff R, Haffner D; Euro-
pean Society for Paediatric Nephrology and the Chronic Kidney Disease-Mineral and Bone Disorders and 
Dialysis Working Group of the ERA-EDTA (2020) Cinacalcet use in paediatric dialysis: a position statement 
from the European Society for Paediatric Nephrology and the Chronic Kidney Disease-Mineral and Bone Dis-
orders Working Group of the ERA-EDTA. Nephrol Dial Transplant 35(1):47-64. 
 
Lipska-Ziętkiewicz BS, Ozaltin F, Hölttä T, Bockenhauer D, Bérody S, Levtchenko E, Vivarelli M, Webb H, 
Haffner D, Schaefer F, Boyer O (2020) Genetic aspects of congenital nephrotic syndrome: a consensus state-
ment from the ERKNet-ESPN inherited glomerulopathy working group. Eur J Hum Genet (10):1368-1378. 
 
Boyer O, Schaefer F, Haffner D, Bockenhauer D, Hölttä T, Bérody S, Webb H, Heselden M, Lipska-Zie Tkiewicz 
BS, Ozaltin F, Levtchenko E, Vivarelli M (2021) Management of congenital nephrotic syndrome: consensus 
recommendations of the ERKNet-ESPN Working Group. Nat Rev Nephrol 17(4):277-289. 
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In Bearbeitung 

 AWMF-Leitlinie „Nephropathische Cystinose“ 
 AWMF-Leitlinie „Lupus erythematodes im Kindes- und Jugendalter“ 
 IPNA-Leitlinie „Development of a CVD evaluation and prevention/management guideline” 
 TTS-Leitlinie: BK-PyV infection and nephropathy in kidney transplant recipients 
 Definition, diagnosis, and clinical management of kidney dysplasia: A consensus statement by the 

ERKNet workgroup on kidney malformations 
 Interdisplinary ERN Clinical Practice Recommendation: Bardet-Biedl Syndrome 
 ERKNet Clinical Practice Recommendation: Nephrogenic diabetes insipidus 
 ERKNet Clinical Practice Recommendation: Monoclonal gammopathies of renal significance 
 ERKNet Clinical Practice Recommendation: Dent disease 
 ERKNet Clinical Practice Recommendation: Tuberous Sclerosis Complex 
 ERKNet Clinical Practice Recommendation: Therapeutic apheresis in children 
 ESPN Clinical Practice Recommendation: Diagnosis of CKD associated Mineral Bone Disorder in in-

fants  
 ESPN Clinical Practice Recommendation: Treatment of CKD associated Mineral Bone Disorder in in-

fants 
 IPNA-Leitlinie „Development of a CVD evaluation and prevention/management guideline 
 TTS-Leitlinie: BK-PyV infection and nephropathy in kidney transplant recipients 

Zentrum für seltene orthopädische Erkrankungen 

 S3-Leitlinie: Adulte Weichteilsarkome, AWMF-Registernummer 032/044 

Zentrum für angeborene Stoffwechselerkrankungen 

Koordination der Leitliniengruppe: 

 S3-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ I, AWMF-Registernummer 
027-018 (Koordinator: PD Dr. med. Nikolas Boy) 

 S3-Leitlinie: Konfirmationsdiagnostik bei Verdacht auf angeborene Stoffwechselkrankheiten aus 
dem Neugeborenenscreening, AWMF-Registernummer 027-021 (Prof. Dr. med. Gwendolyn Gramer) 

 S3-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Versorgung der durch Phenylalaninhydroxylase-Mangel be-
dingte Hyperphenylalaninämie/Phenylketonurie, AWMF-Registernummer 027-002 (PD Dr. phil. Pe-
ter Burgard) 

 S3-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Management von Methylmalonazidämien und Propionazidä-
mie, AWMF-Registernummer 027-067 (PD Dr. med. Friederike Hörster) 

Mitglied der Leitliniengruppe: 

 S2k-Leitlinie: Neugeborenen-Screening auf angeborene Stoffwechselstörungen, Endokrinopathien, 
schwere kombinierte Immundefekte (SCID) und Mukoviszidose, AWMF-Registernummer 024-012 
(Prof. Dr. med. Georg F. Hoffmann) 

 S3-Leitlinie: Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik und Therapieansätze, 
AWMF-Registernummer 027-016 (Prof. Dr. med. Stefan Kölker) 

 S2k-Leitlinie: Autoimmune Lebererkrankungen, AWMF-Registernummer 021-027 (Prof. Dr. Daniel 
Gotthardt) 

 
EASL Clinical Practice Guidelines: Wilson's disease. J Hepatol. 2012 56:671-85. (Prof. Dr. med. Wolfgang 
Stremmel) 

In Bearbeitung 

EASL Clinical Practice Guidelines: Hemochromatosis (Prof. Dr. med. Uta Merle) 
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Publizierte Leitlinien 

Altassan R, Radenkovic S, Edmondson AC, Barone R, Brasil S, Cechova A, Coman D, Donoghue S, Falkenstein 
K, Ferreira V, Ferreira C, Fiumara A, Francisco R, Freeze H, Grunewald S, Honzik T, Jaeken J, Krasnewich D, Lam 
C, Lee J, Lefeber D, Marques-da-Silva D, Pascoal C, Quelhas D, Raymond KM, Rymen D, Seroczynska M, Ser-
rano M, Sykut-Cegielska J, Thiel C, Tort F, Vals M A, Videira P, Voermans N, Witters P, Morava E: International 
consensus guidelines for phosphoglucomutase 1 deficiency (PGM1-CDG): Diagnosis, follow-up, and manage-
ment. J Inherit Metab Dis. 44(1):148-163. 
 
Forny P, Hörster F, Ballhausen D, Chakrapani A, Chapman KA, Dionisi-Vici C, Dixon M, Grünert SC, Grunewald 
S, Haliloglu G, Hochuli M, Honzik T, Karall D, Martinelli D, Molema F, Sass JO, Scholl-Bürgi S, Tal G, Williams 
M, Huemer M, Baumgartner MR. Guidelines for the diagnosis and management of methylmalonic acidaemia 
and propionic acidaemia: First revision. J Inherit Metab Dis. 2021 May;44(3):566-592 

 
Hahn A, Lampe C, Boentert M, Hundsberger T, Löscher W, Wenninger S, Ziegler A, Lagler F, Ballhausen D, 
Schlegel T, Schoser B. Heiminfusionstherapie bei Morbus Pompe: Konsensusempfehlungen für den deutsch-
sprachigen Raum. Fortschr Neurol Psychiatr. 2021 Dec;89(12):630-636 
 
Boy N, Mühlhausen C, Maier EM, Heringer J, Assmann B, Burgard P, Dixon M, Fleissner S, Greenberg CR, 
Harting I, Hoffmann GF, Karall D, Koeller DM, Krawinkel MB, Okun JG, Opladen T, Posset R, Sahm K, Zschocke 
J, Kölker S; Additional individual contributors. Proposed recommendations for diagnosing and managing 
individuals with glutaric aciduria type I: second revision. J Inherit Metab Dis. 2017 Jan;40(1):75-101.  

 
van Wegberg AMJ, MacDonald A, Ahring K, Bélanger-Quintana A, Blau N, Bosch AM, Burlina A, Campistol J, 
Feillet F, Giżewska M, Huijbregts SC, Kearney S, Leuzzi V, Maillot F, Muntau AC, van Rijn M, Trefz F, Walter JH, 
van Spronsen FJ. The complete European guidelines on phenylketonuria: diagnosis and treatment. Orphanet 
J Rare Dis. 2017 Oct 12;12(1):162. 

 
van Spronsen FJ, van Wegberg AM, Ahring K, Bélanger-Quintana A, Blau N, Bosch AM, Burlina A, Campistol 
J, Feillet F, Giżewska M, Huijbregts SC, Kearney S, Leuzzi V, Maillot F, Muntau AC, Trefz FK, van Rijn M, Walter 
JH, MacDonald A. Key European guidelines for the diagnosis and management of patients with phenylke-
tonuria. Lancet Diabetes Endocrinol. 2017 Sep;5(9):743-756. 
 
Wassenberg T, Molero-Luis M, Jeltsch K, Hoffmann GF, Assmann B, Blau N, Garcia-Cazorla A, Artuch R, Pons 
R, Pearson TS, Leuzzi V, Mastrangelo M, Pearl PL, Lee WT, Kurian MA, Heales S, Flint L, Verbeek M, Willemsen 
M, Opladen T. Consensus guideline for the diagnosis and treatment of aromatic l-amino acid decarboxylase 
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