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1. [bookmark: _Toc101428157][bookmark: _Toc101428238][bookmark: _Toc101428265][bookmark: _Toc147905489][bookmark: _Toc147905728]Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen und seiner Netzwerkpartner
[bookmark: _Toc101428158][bookmark: _Toc101428239][bookmark: _Toc101428266][bookmark: _Toc147905490][bookmark: _Toc147905729]1.1 Einleitung und Überblick: Zentrum für Seltene Erkrankungen Göttingen (ZSEG) 
Eine Erkrankung gilt als selten, wenn sie weniger als 5 unter 10.000 Menschen betrifft. Aufgrund der Vielzahl unterschiedlicher als selten eingestufter Krankheiten geht man davon aus, dass allein in Deutschland etwa 4 Millionen Menschen betroffen sind. Diagnose und Behandlung seltener Erkrankungen stellen oftmals eine Herausforderung dar: Die typischerweise unspezifischen Symptome führen in Kombination mit dem meist geringen Wissensstand in vielen Fällen zu nicht-zielführenden Untersuchungen und verzögerten Diagnosen. Die Auswahl geeigneter Therapien ist erschwert und wichtige Zeit geht verloren, wodurch die Patient*innen zusätzlich zu den Symptomen der Erkrankung belastet werden.
Unsere Aufgabe – als Zentrum für Seltene Erkrankungen – ist es, die medizinische Versorgung der Betroffenen zu verbessern, indem wir Patient*innen, Ärzt*innen und Wissenschaftler*innen miteinander vernetzen.
Das ZSEG ist an den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) ausgerichtet. Es wurde im Januar 2017 als Medizinisches Kompetenzzentrum in der Universitätsmedizin Göttingen eingerichtet. 

[bookmark: _Toc147905491][bookmark: _Toc147905730]1.2 Organisation und Aufbau des ZSEG
[bookmark: _Toc101428160][bookmark: _Toc101428241][bookmark: _Toc101428268]Das A-Zentrum (in Abb. 1 mittel- und dunkelblau) bildet die Dachstruktur des ZSEG. Es dient als erste Anlaufstelle für Menschen mit einem Verdacht auf eine seltene Erkrankung oder einer bereits gesicherten Diagnose. Über den medizinischen Lotsen vermittelt das Typ-A-Zentrum den Kontakt zu geeigneten Expert*innen in den angeschlossenen Spezialzentren (Typ-B-Zentren) oder weiteren Spezialisten und koordiniert und organisiert darüber hinaus übergeordnete Belange des ZSEG.

[image: ]
Abbildung 1: Organigramm des ZSEG

Dem Vorstand des ZSEG gehören die Direktorin der Klinik für Kinder- und Jugendmedizin (Prof. Dr. Jutta Gärtner, Sprecherin), der Direktor des Instituts für Humangenetik (Prof. Dr. Bernd Wollnik, stellvertretender Sprecher) und der Leiter des Sozialpädiatrischen Zentrums (SPZ) (Prof. Dr. Knut Brockmann, stellvertretender Sprecher) an.
Die Koordination des Dachzentrums (Typ-A-Zentrum) erfolgt durch einen ärztlichen Koordinator (Dr. med. Payam Dibaj, medizinischer Lotse) und eine wissenschaftliche Koordinatorin (Dr. rer. nat. Stina Schiller).
In das ZSEG eingebunden sind die krankheits(gruppen)-spezifischen Spezialzentren / Typ-B-Zentren (hellblau, Sprecher*innen in Klammern), wobei das Typ-A-Zentrum als krankheitsübergreifendes Referenzzentrum diese koordiniert. Seit Gründung des ZSEG wurden als horizontale Strukturen zehn solcher Spezialzentren eingerichtet. Die Gründung weiterer Spezialzentren wird angestrebt, bislang bestehen das:
· Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen (PD Dr. Czepluch)
· Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare), (Prof. Dr. Brockmann)
· Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen (Prof. Dr. Dr. Schliephake)
· Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen (Prof. Dr. Bähr)
· Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen (Dr. Zschüntzsch)
· Zentrum für progeroide Erkrankungen (Prof. Dr. Wollnik)
· Zentrum für seltene Skeletterkrankungen (Prof. Kornak)
· Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen (Prof. Dr. Mühlhausen)
· Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Prof. Dr. Ströbel)
· Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin (Prof. Dr. Wollnik).

Die Aufnahme neuer Mitglieder und grundlegende Entscheidungen hinsichtlich der Entwicklung des ZSEG und der Umsetzung von Prozessen werden im Rahmen der jährlich stattfinden Mittgliederversammlungen diskutiert und entschieden.
Unverzichtbar sind außerdem die Ärzt*innen und Mitarbeiter*innen der UMG, die Ärzt*innen in Göttingen und der Region und die Selbsthilfegruppen und Patientenorganisationen – ohne ihre Hilfe und Unterstützung wäre die Arbeit eines Zentrums für Seltene Erkrankungen nicht möglich.

[bookmark: _Toc147905492][bookmark: _Toc147905731]1.3 Kooperationen/ Netzwerkpartner
Das offensichtlichste Charakteristikum der seltenen Erkrankungen, ihre Seltenheit, geht für die von ihnen Betroffenen und ihre behandelnden Ärzt*innen mit einer Vielzahl von Problemen einher. Diesen zu begegnen und damit eine zielführende Diagnostik und adäquate Behandlungsmöglichkeiten zu gewährleisten, erfordert interdisziplinär arbeitende Expert*innen und zentrumsübergreifende Kooperationen und Vernetzungen auf nationaler und internationaler Ebene. Dies geschieht im ZSEG im Typ-A-Zentrum beispielsweise durch die Mitgliedschaft in der AG-ZSE oder, in den Spezialzentren, über Kooperationen bzw. eine Zusammenarbeit mit folgenden Organisationen und Netzwerken:
	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 


	
Kooperationen bestanden mit/über:
· Neuromuskuläres Zentrum Göttingen
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit: 
· GEKKO und Herzkind e.V.
· Bundesverein JEMAH e.V. 
· Fördergemeinschaft Deutsche Kinderherzzentren e.V. 
· Bundesverband Williams-Beuren-Syndrom e.V.
· ARVC-Selbsthilfe


	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

	
Kooperationen bestanden mit/über:
· ERN ITHACA für Kongenitale Fehlbildungssyndrome: 
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen: 

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)
· Flügelschlag e.V. Göttingen
· Kindernetzwerk e. V.
· Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen
 
	
Da sich das Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im Jahr 2022 noch in der Aufbauphase befand, lagen für diesen Zeitraum noch keine Kooperationen vor.


	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	
Kooperationen bestanden mit/über:
· Deutsches Zentrum für neurodegenerative Erkrankungen (Atypische Parkinsonsyndrome, Ataxien, Hereditäre Spastische Spinalparalyse)
· Deutsche Gesellschaft für Parkinson und Bewegungsstörungen (Subnetzwerk für atypische Parkinsonerkrankungen)	
· GENERATE – GErman NEtwork for REsearch on AuToimmune Encephalitis
· Cerebrospinal Fluid Analysis in Psychiatry (CAP) Consortium
· Konsortium zur Erforschung der frontotemporalen Lobärdegeneration
· TREAT HSP Netzwerk 
· CMT-NET 
TSE-Netzwerk
· Robert-Koch-Institut, Berlin
· Institut für Neuropathologie, UKE Hamburg
· Institut für Neuropathologie, Universitätsklinikum des Saarlandes, Homburg
· Zentrum für Neuropathologie und Prionforschung, LMU München
· Bernhard-Nocht-Institut für Tropenmedizin, Hamburg 
· Institut für Epidemiologie der Universität Münster
· International:
	Land
	Institution

	Australien
	· Australian National Creutzfeldt-Jakob disease Registry, Florey Institute of Neuroscience and Mental Health and Department of Medicine, University of Melbourne, Parkville, VIC, Australia

	China
	· National Institute for Viral Disease Control and Prevention, Chinese Center for Disease Control and Prevention, Beijing, People's Republic of China

	Europa
	· ECDC Coordination Committee for Prion diseases: Operational Contact Point (OPC).

	Frankreich
	· Institut National de la Recherche Agronomique/Ecole Nationale Vétérinaire, Toulouse
· Institut NeuroMyogène CNRS UMR 5310 - INSERM U1217, Lyon
· Cellule Nationale de Référence des Maladies de Creutzfeldt-Jakob, Groupe Hospitalier Pitié-Salpêtrière, Paris, France

	Griechenland
	· Laboratory of Pharmacology, School of Health Sciences, Department of Pharmacy, Aristotle University of Thessaloniki

	Großbritannien
	· Neurodegenerative Diseases and CJD Surveillance, Centre for Clinical Brain Sciences, University of Edinburgh
· MRC Prion Unit, University College Hospital, National Hospital for Neurology and Neurosurgery, London

	Italien
	· Department of Neuroscience, Istituto Superiore di Sanità, Rome, Italy
· IRCCS Istituto delle Scienze Neurologiche di Bologna, Programma Neuropatologia delle Malattie Neurodegenerative, Bologna, Italy

	Irland
	· Irish National CJD Surveillance Unit, Beaumont Hospital, Pathology Department

	Kanada
	· Tanz Centre for Research in Neurodegenerative Disease and Department of Laboratory Medicine and Pathobiology, University of Toronto, Toronto, ON, Canad

	Schweden
	· Clinical Neurochemistry Laboratory, Sahlgrenska University Hospital, Mölndal, Sweden

	Slowakei
	· Slovak Medical University in Bratislava

	Spanien 
(Auswahl)
	· Creutzfeldt-Jakob disease unit. Alzheimer's disease and other cognitive disorders unit. Hospital Clínic, Institut d'Investigacions Biomèdiques August Pi i Sunyer, Barcelona
· Network Center for Biomedical Research in Neurodegenerative Diseases (CIBERNED), Barcelona
· Alzheimer's Disease and Other Cognitive Disorders Unit, Neurology Department, Hospital Clínic, Institut d'Investigacions Biomediques August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Barcelona
· Centro de Investigación en Sanidad Animal (CISA-INIA), Madrid
· Bellvitge University Hospital-IDIBELL, Department of Pathology and Experimental Therapeutics, University of Barcelona

	Pakistan
	· Department of Zoology, University of the Punjab, Lahore

	Polen
	· Department of Molecular Pathology and Neuropathology, Medical University of Lodz
· Department of Neurology, University Hospital Krakow

	Portugal
	· Neurology Department, CHUC - Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, CNC- Center for Neuroscience and Cell Biology; Faculty of Medicine, University of Coimbra, Coimbra, Portugal.

	USA
	· Ionis Pharmaceuticals Inc., 2855 Gazelle Court, Carlsbad, CA 92010
· National Prion Disease Pathology Surveillance Center, Case Western Reserve University, Cleveland, OH, USA
· Department of Neurology, University of California, San Francisco, CA, USA




Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:

· Deutsche Parkinsonvereinigung
· Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft
· Patientenorganisation von Morbus Fabry
· Tuberöse Sklerose Deutschland e.V. (wiss. Berater, in Vergangenheit Fördermittel erhalten)
· Rett Elternhilfe Deutschland
· Rett Syndrome Europe (Marschik im Scientific Advisory Board)
· Interessensgemeinschaft Fragiles-X 
· Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. (DGM)
· CJK-Initiative e.V.
· CJDISA International Support Alliance
· CJD Foundation, USA


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 



	
Kooperationen bestanden mit/über:
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen: https://ern-euro-nmd.eu/ 
· MYONET, ein globales Myositis Netzwerk: https://www.myonet.info/
· Treat-HSP (Uni Tübingen)
· CMT-NET
· MND-Net
· SMArtCARE


Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V. 
· Deutschen Myasthenie Gesellschaft e.V.
· Myositis-Netz e.V.
· iMyos
· Eurordis


	
Zentrum für progeroide Erkrankungen



	
Kooperationen bestanden mit/über:
· ERN ITHACA für Kongenitale Fehlbildungssyndrome
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen
· NGS-Qualitätszirkel (Düsseldorf, Essen, Göttingen, Hannover, Leipzig, Magdeburg)

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)
· Flügelschlag e.V. Göttingen
· Kindernetzwerk e. V.


	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen


	
Kooperationen bestanden mit/über:
· Netzwerk für seltene Osteopathien (NetsOs): http://www.dgosteo.de/netsos/initiative
· National Bone Board (NBB): https://www.uke.de/kliniken-institute/institute/osteologie-und-biomechanik/national-center-for-bone-diseases/national-bone-board/index.html
· ERN ITHACA für Kongenitale Fehlbildungssyndrome: https://ern-ithaca.eu/about-us/expert-centers/ern-ithaca-gottingen-center/
· •	Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta (Glasknochen) Betroffene e. V. (DOIG)
· Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.)
· Netzwerk Hypopara



	
Zentrum für seltene Stoffwechsel-erkrankungen 

	
Kooperationen bestanden mit/über:
· Beteiligung am Netzwerks zur Behandlung von Patienten mit angeborenen Stoffwechselerkrankungen „MetabCARE“ (Koordinatorin: Universitäts-Kinderklinik Freiburg), assoziiert mit dem MetabERN-Netzwerk (https://metab.ern-net.eu/)
· Abschluss der Anerkennung als Weiterbildungszentrum für Pädiatrische Stoffwechselmedizin durch die European Academy of Paediatrics, gemeinsam mit dem Stoffwechselzentrum der Klinik für Pädiatrische Nieren-, Leber- und Stoffwechselerkrankungen der MH Hannover, Erwerb des Zertifikates der EAP/UEMS
· Abschluss und Publikation der Revision der AWMF-Leitlinie 027-018 „Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ I im Verbund mit dem deutschlandweiten MetabNet
· Beginn der Leitlinienerstellung zur Diagnostik und Therapie der Tyrosin-Hydroxylase-Defizienz (autosomal-rezessives Segawa-Syndrom, OMIM #605407) im Rahmen der Kooperation als Mitglied in der „International Working Group on Neurotransmitter Related Disorders (iNTD)“
Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Selbsthilfegruppe Glutarazidurie (https://glutarazidurie.de/)
· Deutsche Interessengemeinschaft Phenylketonurie DIG-PKU (https://www.dig-pku.de)
· MSD Action Foundation (https://www.savingdylan.com)


	
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 

	
Kooperationen bestanden mit/über:
Alle schriftlichen Kooperationsvereinbarungen für das Zentrum werden durch das UniversitätsKrebszentrum Göttingen / G-CCC oder die Organkrebszentren/Kliniken geschlossen. Für das Jahr 2022 konnten 40 Kooperationspartner mit schriftlichen Vereinbarungen, verteilt auf Krankenhäuser, Niedergelassene Arztpraxen, Fachhochschulen, Institute und weitere Einrichtungen, verzeichnet werden.

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Elternhilfe für das krebskranke Kind 
· YOKO – Selbsthilfe Hautkrebs Göttingen (überregional: Hautkrebs-Netzwerk Deutschland e.V.)
· Horizonte Göttingen e.V.
· Deutsche ILCO e.V.
· Frauenselbsthilfe Krebs
· SHG Hirntumor „Riss durch mein Leben“
· SHG Warum gerade …ich? Diagnose Krebs… was nun?/SHG Adelebsen 
· SHG Leukämie und Lymphome, 
· LHRM-MDS-PAT-IG (Leukämiehilfe Rhein-Main e.V.)
· Prostatakrebs SHG
· Blasenkrebs SHG Südniedersachsen/Göttingen
· Selbsthilfegruppe Kehlkopfoperierte, Landesverband Niedersachsen/Bremen e.V.
· BRCA-Netzwerk e.V. - Hilfe bei familiären Krebserkrankungen
· TEB e.V. Selbsthilfe
· Das Lebenshaus e.V. - Nierenkrebs
· Deutsche Sarkom-Stiftung
· Netzwerk Neuroendokrine Tumoren


	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 


	
Kooperationen bestanden mit/über:
· ERN ITHACA für Kongenitale Fehlbildungssyndrome
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen
· NGS-Qualitätszirkel (Düsseldorf, Essen, Göttingen, Hannover, Leipzig, Magdeburg)

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine Zusammenarbeit:
· Rett Deutschland e.V.
· CHARGE Syndrom e.V.
· Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)
· Flügelschlag e.V. Göttingen
· Kindernetzwerk e. V.
· Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.






[bookmark: _Toc101428161][bookmark: _Toc101428242][bookmark: _Toc101428269][bookmark: _Toc147905493][bookmark: _Toc147905732]2. Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben
Das ZSEG-Typ-A-Zentrum führte 2022 an 12 Konferenzterminen interdisziplinäre Fallkonferenzen mit einem Kernteam aus Vertretern folgender Disziplinen durch: Kinder- und Jugendmedizin, Humangenetik und Neurologie.
Innerhalb der Spezialzentren wurde folgende Anzahl an Fallkonferenzen durchgeführt:

	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 

	
4 Fallkonferenzen


	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

	
50 Fallkonferenzen


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	12 Fallkonferenzen

	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	
· 12 neurologische, internationale Fallkonferenzen (Virtual Grand Round, Inherited Neuropthies Consortium
· Aktive Teilnahme an den DASNE (Deutsche Akademie für seltene neurologische Erkrankungen) Fallkonferenzen
· 249 konsiliarische Beratungen mit Falldefinitionen bei V.a. Prionerkrankung


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

	
· 3 neuropathologische Fallkonferenzen 
· 8 Interdisziplinäre immunologische Fallkonferenzen 
· 6 Humangenetische Fallkonferenzen
· 12 Neurologische, internationale Fallkonferenzen (Virtual Grand Round, Inherited Neuropthies Consortium)


	
Zentrum für progeroide Erkrankungen

	
Bei den progeroiden Syndromen handelt es sich um eine ultra-seltene Erkrankung, sodass 4 Fallkonferenzen mit mehreren Patienten im Jahr 2022 ausreichten. 


	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen

	
Es handelt es sich um sehr seltene Erkrankungen, sodass 4 Fallkonferenzen à 3 Fälle im Jahr 2022 ausreichten.


	
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 

	
· 14 Fallkonferenzen


	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 


Für das Zentrum stehen im UniversitätsKrebszentrum Göttingen / G-CCC 14 verschiedene Tumorkonferenzen für unterschiedliche (seltene) Entitäten zur Verfügung (https://gccc.umg.eu/aerzte-zuweiser/tumorboards/): 
[image: ]
Externe Krankenhäuser und niedergelassene Ärzt*innen können ihre Patient*innen in diesen Konferenzen vorstellen. Im Jahr 2022 wurden insgesamt mehr als 10.000 interdisziplinäre Empfehlungen ausgesprochen.


	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 


	
· 12 Fallkonferenzen mit jeweils mehreren Patienten. 
Das Zentrum für Ungeklärte Angeborene Syndrome und Klinische Genommedizin hat im Jahr 2022 eine neue Struktur der Fallkonferenzen, die Anmeldungsvorgänge durch die Ärzte, deren Dokumentation und deren Abrechnung konzeptionell erarbeitet und u.a. eine komplexe Access-Datenbank hierfür programmiert und eingerichtet. Die Fallkonferenzen werden nun wöchentlich durchgeführt und auch entsprechend dokumentiert. Wir erwarten 2023 eine signifikante Steigerung der Patienten mit unklaren Syndromen, die in diesen wöchentlichen Fallkonferenzen besprochen und diagnostiziert werden.  






[bookmark: _Toc147905494][bookmark: _Toc147905733]3. Darstellung der Maßnahmen zur Qualitätssicherung und -verbesserung der besonderen Aufgabenwahrnehmung
[bookmark: _Toc101428163][bookmark: _Toc101428244][bookmark: _Toc101428271][bookmark: _Toc147905495][bookmark: _Toc147905734]3.1 Qualitätsziele
Im Jahr 2021 hat die AG ZSE gemeinsam mit der unabhängigen Zertifzierungsstelle ClarCert unter Berücksichtigung der NAMSE- und G-BA-Kriterien ein Zertifizierungsverfahren für ZSEs etabliert. Seit 2022 ist damit eine Zertifizierung für ZSEs möglich. Ein Zertifikat bescheinigt einem ZSE, dass die zur Verbesserung der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen erarbeiten Maßnahmen vollumfänglich umsetzt wurden und somit für die Patient*innen genutzt werden können. Für das ZSEG wurde der für Anfang 2023 geplante Zertifizierungsprozess im Jahr 2022 vorbereitet und eingeleitet.
[bookmark: _Toc101428164][bookmark: _Toc101428245][bookmark: _Toc101428272][bookmark: _Toc147905496][bookmark: _Toc147905735]3. 2 Qualitätssicherung und -verbesserung
Generelles Ziel des ZSEG ist es, bei Vorliegen einer seltenen Erkrankung den Patient*innen zeitnahe Diagnosen zu stellen und damit adäquate Therapien zu ermöglichen. Die einem solchen Vorgehen zugrundeliegenden Prozesse müssen, um zielführend zu sein, stetig analysiert und optimiert werden. Die internen Abläufe werden in den interdisziplinären Fallkonferenzen und in der Jahresversammlung diskutiert und mithilfe eines PDCA-Zyklus regelmäßig überprüft. Weiterentwickelungen werden in den jeweiligen SOPs dokumentiert.
Es wird ein jährlicher Qualitätsbericht verfasst, mit dem Ziel, ihn auf der Homepage der UMG der Öffentlichkeit zugänglich zu machen.

[bookmark: _Toc147905497][bookmark: _Toc147905736]3. 3 Zertifizierungen
Im Jahre 2022 bestanden für die Typ-B-Zentren folgende Zertifizierungen:
	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 

	
· Überregionales HFU-Zentrum
· Überregionales EMAH-Zentrum
· Cardiac Arrest Center

	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

	
· Deutsche Gesellschaft für Epileptologie „Epilepsie-Ambulanz“
· Deutsche Gesellschaft für Epileptologie „Epileptologie“
· DGM/Deutsche Gesellschaft für Muskalkranke e.V. „Neuromuskuläres Zentrum“
· TREAT-NMD/Neuromuscular Network „Accelerating Treatments for Neuromuscular Diseases”
· Tuberöse Sklerose Deutschalnd e.V. „TSC-Zentrum Göttingen“
· Deutsche Diabetes Gesellschaft „Stationäre und ambulante Behandlungseinrichtung für Kinder und Jugendliche mit Diabetes mellitus, Zertifiziertes Diabeteszentrum DDG“
· DGKED/Turner-Syndrom-Vereinigung-Deutschland e.V. /Deutsche Gesellschaft für Endokinologie „Zentrum für die medizinische Versorgung von Mädchen und Frauen mit Turner-Syndrom“
· DEKRA „Pädiatrisch psychosomatische Tagesklinik“
· Arbeitsgemeinschaft Adipositas im Kindes- und Jugendalter „SPZ: Therapieeinrichtung für Kinder und Jugendliche mit Adipositas“


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	
Bisher noch keine, da das Zentrum erst seit Juni 2021 besteht.


	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	
· Epilepsiezentrum für Kinder und Erwachsene (gemeinsam mit NPäd)
· Epilepsieambulanz


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 
	
· DGM (Deutsche Gesellschaft für Muskalkranke) e.V. „Neuromuskuläres Zentrum“
· Integriertes Myastheniezentrum (iMZ) der Deutschen Myasthenie Gesellschaft e.V.
· ERN EURO-NMD für Neuromuskuläre Erkrankungen 


	

Zentrum für progeroide Erkrankungen


	

· Re-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des Instituts für Humangenetik nach DIN EN ISO 15189
· Neu-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des Instituts für Humangenetik nach DIN EN ISO 15189 für Exomsequenzierung bei unklarer Diagnose


	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen

	
· Akkreditierung der genetischen Diagnostiklabore nach DIN EN ISO 15189:2014
· Osteologisches Forschungszentrum Dachverband Osteologie: http://dv-osteologie.org/forschungszentrum-dvo
· DGM/Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. „Neuromuskuläres Zentrum“


	
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	
· Anerkennung und Akkreditierung als Weiterbildungszentrum für Pädiatrische Stoffwechselmedizin nach dem Curriculum der SSIEM (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism) durch die European Academy of Paediatrics (EAP), Union Européenne des Médecins Spécialistes (UEMS), Section of Paediatrics


	
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 


	
[image: ]In der folgenden Grafik und Tabelle sind die zertifizierten Zentren und Module nach Vorgaben der Deutschen Krebsgesellschaft abgebildet:

	Organkrebszentrum/ Modul
	Leitung des Zentrums
	Zertifiziert seit

	Brustkrebszentrum (BZ)
	Prof. Dr. Julia Gallwas
	April 2008

	Gynäkologisches Krebszentrum (GZ)
	Prof. Dr. Julia Gallwas
	Juni 2008

	Lungentumorzentrum (LTZ)
	Dr. Marc Hinterthaner
	Dez. 2014

	Darmkrebszentrum (DKZ)
	Prof. Dr. Michael Ghadimi
	Sep. 2016

	Onkologisches Zentrum (OZ)
	PD Dr. Friederike Braulke
	Nov. 2016

	Prostatakrebszentrum (PZ)
	Prof. Dr. Lutz Trojan
	Nov. 2017

	Pankreaskrebszentrum (PAN)
	Prof. Dr. Volker Ellenrieder
	Nov. 2017

	Viszeralonkologisches Zentrum (VOZ)
	Prof. Dr. Michael Ghadimi
	Nov. 2017

	Kopf-Hals-Tumor-Zentrum (KHT)
	Prof. Dr. Dirk Beutner / Prof. Dr. Dr. Schliephake
	Nov. 2018

	Hautkrebszentrum (HKZ)
	Dr. Kai-Martin Thoms
	Nov. 2018

	Gyn. Dysplasie-Sprechstunde
	Prof. Dr. Julia Gallwas
	Okt. 2019

	Zentrum für Hämatologische Neoplasien (HAEZ)
	Prof. Dr. Gerald Wulf
	Nov. 2020

	Kinderonkologisches Zentrum (KIO)
	Prof. Dr. Christof Kramm
	Nov. 2020

	Sarkomzentrum (SAR)
	Prof. Dr. Michael Ghadimi
	Nov. 2020

	Zentrum für familiären Brust- und Eierstockkrebs (FBREK)
	PD Dr. Yasmin Mehraein
	Okt. 2021

	Harnblasenkrebszentrum (MB)
	Prof. Dr. Lutz Trojan
	Nov. 2021

	Nierenkrebszentrum (MN)
	Prof. Dr. Lutz Trojan
	Nov. 2021

	Uroonkologisches Zentrum (UZ)
	Prof. Dr. Lutz Trojan
	Nov. 2021

	Neuroonkologisches Zentrum (NOZ)
	Prof. Dr. Veit Rohde
	Nov. 2022



Im Jahr 2022 (Kennzahlenjahr 2021) wurden 89,37% der Krebspatient*innen der UMG in zertifizierten Versorgungsstrukturen behandelt. Zudem ist die UMG gemeinsam mit der MHH als Onkologisches Spitzenzentrum gemäß Vorgaben der Deutschen Krebshilfe zertifiziert. Weitere Zertifizierungen und Akkreditierungen, wie z.B. JACIE und DIN EN ISO 9001:2015 liegen ergänzend in verschiedenen Bereichen vor.


	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 


	
· Re-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des Instituts für Humangenetik nach DIN EN ISO 15189
· Neu-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des Instituts für Humangenetik nach DIN EN ISO 15189 für Exomsequenzierung bei unklarer Diagnose




[bookmark: _Toc101428167][bookmark: _Toc101428248][bookmark: _Toc101428275][bookmark: _Toc147905498][bookmark: _Toc147905737]4. Anzahl und Beschreibung der durchgeführten Fort- und Weiterbildungs-veranstaltungen
	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 
	
· Herzschrittmacher-Therapie im Kindesalter am 10./11.06.2022
· Modulatory Units in Heart Failure am 22./23.06.2023
· Symposium Elektrophysiologie am 14.09.2022
· EMAH-Symposium am 08.10.2022
· Göttinger Herzforum am 16.11.2022
· ATTR-Amyloidose am 24.11.2022 (intern)
· Netzwerktreffen Herzinsuffizienz am 07.12.2022
· Kardiologische Fortbildungsveranstaltung zum Thema „ATTR-Amyloidose“ am 24.11.2022
· Kardiologische Fortbildungsveranstaltung zum Thema „Arrhythmien, plötzlicher Herztod und Genetik“ am 06.10.2022
· Wöchentliche kinderkardiologische-radiologische Konferenzen 
· Wöchentliche kinderkardiologische-herzchirurgische Konferenzen


	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen
 im Kindes- und Jugendalter (GoRare)


	
· PD Dr. med. Samuel Gröschel, Universitätsklinikum Tübingen, Kinderheilkunde III – Neuropädiatrie:
Update Metachromatische Leukodystrophie.
· Prof. Dr. med. Carsten Bergmann, Medizinische Genetik Mainz:
Genetische Erkrankungen in der pädiatrischen Nephrologie und darüber hinaus.
· Dr. med. Wolfgang Eberl, Städtisches Klinikum Braunschweig:
Was bedeutet die pädiatrische Zulassung oraler Antikoagulantien für Klinik und Praxis?
· Prof. Dr. Dr. Peter B. Marschik, Klinik für Kinder- und Jugendpsychiatrie/Psychotherapie, UMG:
Zuerst V/verhalten? Ursprung und Ontogenese menschlichen Verhaltens und die Bedeutung für die Früherkennung von Entwicklungsstörungen. 
· Prof. Dr. Christine Stadelmann-Nessler, Dr. Sabrina Zechel, Institut für Neuropathologie, UMG:
Pädiatrische Hirntumore in der neuen WHO-Klassifikation.
· Dr. med. Christin Johnson, Klinik für Kinder- und Jugendmedizin, UMG:
Glykosylierungsstörungen: Symptome und therapeutische Optionen.


Weiterbildungskurse
· Liquoranalyse
· Entzündliche ZNS-Erkrankungen (pädiatrisch)
· Evozierte Potenziale
· EEG
· Mitochondriale Erkrankungen


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	12.10.2022 10 Jahre Operatives Kinderzentrum Göttingen in Zusammenarbeit mit dem (OPKiZ).


	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	· Regelmäßiger Journal Club zu seltenen Bewegungsstörungen
· Aktive Teilnahme an der DASNE (Deutsche Akademie für seltene neurologische Erkrankungen) Konferenz
· Prion 2022 (Internationale Forschungskonferenz in Göttingen, ausgerichtet vom NRZ-TSE)
· Prionenerkrankungen, Fortbildungskurs der DGLN
· Infections as causes of dementia, 8th EAN congress Europe 2022
· Mittwochskolloquien: 
· Neuropathology and blood biomarkers in dementia (Dr. Pascual Sanchez Juan)
· Schlaganfall bei jüngeren Patienten (Prof. Klaus Gröschel)
· Funktionelle neurologische Störungen (PD DR. Stoyan Popkirov)
· Herz-/Muskel MRT bei Myopathien und Motoneuronerkrankungen
· Insular Epilepsies (Prof. Philippe Kahane)


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 


	
· Schmerzen bei Neuromuskulären Erkrankungen (gesamtes NMZ)
· Patientenlotsenvideo
· Aktuelles zur Myasthenia gravis (gesamtes NMZ)
· Neue Therapien bei der Myasthenia gravis und die Effekte auf Impftiter (NMZ-Neurologie)
· Neue Therapien bei der Myasthenia gravis – ein Update (NMZ-Neurologie)
· Digitale Technologie für seltene Erkrankungen (NMZ)
· Neuromuskuläre Manifestationen bei der Amyloidose
· Repair strategies in diseases of the peripheral nervous system
· Becoming Clinical trial ready for inherited Neuropathies
· Von Nerv bis Liquor: Warum macht ein Neurologe Einzel-Zell-TRanskriptomik?
· MRT-Bildgebung bei Neuromuskulären Erkrankungen
Weiterbildungskurse
· Liquoranalyse
· Neurologische Ultraschalldiagnostik

Im Rahmen des Lehrangebotes werden zwei Wahlfächer zum Thema Neuromuskuläre Erkrankungen ("Vom Molekül zum Patienten: Erkrankungen von Muskeln und Nerven", „Grundlagen neurologischer Erkrankungen bei Kindern und Jugendlichen“) für Studenten ab dem 2. klinischen Semester mit abteilungsübergreifenden Dozenten durchgeführt


	
Zentrum für progeroide Erkrankungen
	
· wöchentliche Präsentation aktueller Fallbeispiele / wissenschaftlicher Publikationen
· wöchentliche klinisch-genetische Besprechung
· zweiwöchentliche Besprechung des MutationMIning-Teams
· Seminar-Serie "Modern Human Genetics"


	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen


	
· Interdisziplinäres Forschungskolleg für Muskuloskelettale Medizin (InForMM)
· Wöchentliche Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik
· 35. Jahrestagung der Vereinigung für Kinderorthopädie e.V. (VKO)
· 25. Intensivkurs für Klinische Endokrinologie
· Spezialkurz Seltene Osteopathien


	
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	
· Weiterbildungs-Kurs „Stoffwechsel-Erkrankungen“ (2x/Jahr)
· Schwerpunkt-Weiterbildungs-Kurs „Metabolic Board“ (regelm. 1x/Monat)
· Journal-Club „Mitochondriopathien“
· Weiterbildungsseminar „APS-Seminar“ im Rahmen der Jahrestagung der Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Stoffwechselstörungen (APS)


	
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 


	Als zentrale Veranstaltung des Zentrums für seltene Tumorerkrankungen wird das jährliche Wintersymposium „Seltene Tumorerkrankungen“ angeboten. Die Veranstaltung fand am 05.10.2022 unter Beteiligung von 78 Teilnehmenden statt.
In 2022 wurden 10 Patientenveranstaltungen angeboten. Hierzu zählen:
4. Februar		Weltkrebstag
15. Februar		Kinderkrebstag mit Luftsprung
29. März		Patientenforum „Tumoren des Magen-Darm-Traktes“
28. Juni			Patientenforum „Unterstützende Angebote bei Krebs“
27. September	Patientenforum „Moderne Diagnose-und Therapiemöglichkeiten bei Tumoren der Brust“
30. September		Welthirntumortag
15. Oktober 		KREBS-Patiententag
21. Oktober		CCC-N Patient Empowerment Workshop
17. November		Welt-Pankreastag (Insta-Live)
13. Dezember		Patientenforum „Lungenkrebs“

Zudem wurden in 2022 26 Veranstaltungen für niedergelassene Kolleg*innen und Fachpublikum angeboten. Hierzu zählen:
Wöchentlich		„Onko-Lunch“ (Klinik für Hämatologie und Medizinische Onkologie)
07. Februar 	CCC-N Cancer Club „Exploring functional vulnerabilities in T-cell lymphoma and beyond“
21. Februar		1. Qualitäts-Zirkel OZ
2. März			Klinisch-Pathologische Fallkonferenz: Keimzelltumoren bei Kindern
07. März	CCC-N Cancer Club „Liquid Biopsy: From Discovery to Clinical Implementation“
25. April	CCC-N Cancer Club „Immunotherapy of GI Cancers – From Checkpoint Inhibition to Personalized Vaccines“
16. Mai	CCC-N Cancer Club „Vessel Co-option versus Angiogenesis in Colorectal Cancer Liver Metastases“
20. Juni			Workshop Onkologische Pflege CCC Niedersachsen
20. Juni			CCC-N Cancer Club „The Role of APOBEC3A in Pancreatic Cancer“
22. Juni			Sommersymposium
5. Juli			2. Qualitäts-Zirkel OZ
13. Juli			Cancer Survivorship Symposium
27. Juli			Klinisch-Pathologische Fallkonferenz: Gynäkologische Onkologie
5. September	CCC-N Cancer Club „Complementary Medicine in Oncology - What Else Can Patients Do?“
28. September		Sarkomsymposium
5. Oktober		Wintersymposium für seltene Tumorerkrankungen
10. Oktober	CCC-N Cancer Club „Cachexia and the SUMO pathway – a new paradigm of muscle wasting disorders“
12. Oktober		Göttinger Lungentumor Symposium
24. Oktober		CCC-N Cancer Club „Access to innovative care - scaling precision oncology“
07. November	CCC-N Cancer Club „Interactions between cellular processes, metabolic pathways, and miRNAs in HCC“
12. November		Young Cancer Scientist Symposium
17. November		3. Qualitäts-Zirkel OZ
30. November		Adventssymposium
30. November		5. Viszeralonkologisches Update
05. Dezember	CCC-N Cancer Club „Cell-extrinsic and –intrinsic mechanisms in pancreatic cancer heterogeneity and therapy response“
12. Dezember		CCC-N Cancer Club „Translational approaches in pancreatic cancer“
			OptiScreen-Schulungen (8 Schulungen in 2022)


	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 

	
· wöchentliche Interdisziplinäre Fallkonferenzen im Rahmen der Selektivverträge Exomsequenzierung mit dem VDEK (ab Ende Nov 2022; Entwicklung; Aufnahme der besprochenenen Patient*innen in Access-Datenbank; Vor- und Nachbereitung der klinischen Fälle)
· wöchentliche Präsentation aktueller Fallbeispiele / wissenschaftlicher Publikationen
· wöchentliche klinisch-genetische Besprechung
· zweiwöchentliche Besprechung des MutationMIning-Teams
· Seminar-Serie "Modern Human Genetics"




[bookmark: _Toc101428168][bookmark: _Toc101428249][bookmark: _Toc101428276][bookmark: _Toc147905738]5. Darstellung der Maßnahmen zum strukturierten Austausch über Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren für seltene Erkrankungen

	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 

	
· Teilnahme an den Online-Treffen der TRAMmoniTTR Study mit interdisziplinärem Austausch über die Diagnostik / Therapie der Amyloidose


	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)


	
· Regelmäßige Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE, https://www.dasne.de/).
· Wöchentliche Konferenzen im Rahmen der Heidelberger Inform-Diagnostikstudie zu molekularen Targetanalysen in kinderonkologischen Erkrankungen
· HIT-HGG-Studie: monatliche MRT-Tumorboards mit Augsburg, Heidelberg und Mannheim zu pädiatrischen hochgradigen Gliomen. Die Ergebnisse werden als Bericht an die jeweils überweisenden kinderonkologischen Zentren in Deutschland und Österreich gesendet (insgesamt über 50 kinderonkologische Zentren); Arbeitstitel LL: European guidelines for pediatric HGG.


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	Operatives Kinderzentrum Göttingen OPKiZ


	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	· Deutsche Gesellschaft für Parkinson und Bewegungsstörungen (Subnetzwerk für atypische Parkinsonerkrankungen) – regelmäßige Videokonferenzen
· Deutsche Parkinsongesellschaft – Fallkonferenzen Subnetzwerk atypische Parkinsonerkrankungen 
· Videokonferenzen der Deutschen Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen
· Pediatric Video Case Rounds der Movement Disorder Society
· Involvierung im Rett Syndrome Europe Scientific Advisory Board


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

	
· DMG- Sitzungen
· Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE)

	
Zentrum für progeroide Erkrankungen

	· Regelmäßiger Austausch mit den deutschen ERN-assoziierten Zentren für seltene Erkrankungen (Universitätskliniken Düsseldorf, Essen, Hamburg, Hannover, Magdeburg, Lübeck)

	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen

	
· Regelmäßige Teilnahme an Online-Treffen des Netzwerks für seltene Osteopathien (NetsOs)


	
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	
· monatliche Fallkonferenzen mit dem Stoffwechselzentrum der Klinik für Pädiatrische Nieren-, Leber- und Stoffwechselerkrankungen, MH Hannover
· Teilnahme am 3-monatlich stattfindenden „Stoffwechsel-Kolloquium Norddeutscher Kinderkliniken“, ausgerichtet vom Kinder-UKE Hamburg
· Regelmäßige Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen 

	
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 


	· Im Rahmen der Qualitätsoffensive Niedersachsen des CCC-N® des Onkologischen Spitzenzentrums Niedersachen (CCC-N; https://www.ccc-niedersachsen.eu/) erfolgt ein regelmäßiger Austausch zwischen den Standorten UMG und MHH, sowie mit den Kooperationspartnern. Die Qualitätsoffensive Niedersachsen des CCC-N ® stellt eine multiprofessionelle Plattform für alle Ärzt*innen, Pflegenden und an der Versorgung von Krebspatient*innen Beteiligten zu allen Themen der multidisziplinären Versorgung dar. In regelmäßigen Konferenzen und Workshops werden u.a. Prozesse analysiert und harmonisiert, Tumorboardadhärenzanalysen diskutiert und Qualitätszirkel standortübergreifend etabliert. Zudem bieten die Arbeitsgruppen des CCC-Netzwerkes der Deutschen Krebshilfe eine übergreifende Plattform.

	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 

	
· Regelmäßiger Austausch mit den deutschen ERN-assoziierten Zentren für seltene Erkrankungen (Universitätskliniken Düsseldorf, Essen, Hamburg, Hannover, Magdeburg, Lübeck)
· Regelmäßige Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE).




[bookmark: _Toc147905739]6. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen gegenüber bisher unklaren Diagnosen
Über das Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin:
· Exomsequenzierung wurde für Routinediagnostik akkreditiert; Anzahl der in 2022 durch Exomsequenzierung gesicherten Diagnosen: 193
· Laufende wissenschaftliche Studie "Untersuchung der genetischen Grundlagen ungeklärter angeborener Erkrankungen" (Ethikvotum UMG 3/2/16), Exomsequenzierung mit Auswertung durch das MutationMining-Team; Anzahl geklärter Diagnosen: 38 (Anzahl neu identifizierter Krankheitsgene: 8)

[bookmark: _Toc147905740]7. Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum mitarbeitet

	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 

	
· Leitlinie für Ebsteinsche Anomalie
· Leitlinie für Williams-Beuren-Syndrom
· Leitlinie für Arrhythmien bei angeborenen Herzfehlern


	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

	
Im Jahr 2022 war das ZSEG über das
· Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter Göttingen (GoRare)
· Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
· Zentrum für seltene Tumorerkrankungen
an folgenden Leitlinien der AWMF beteiligt:
· Prof.s Gärtner und Huppke: Pädiatrische Multiple Sklerose:
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/ll/022-014.html
· Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-049.html
Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 – 016, KlassifikationS3)
Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik und Therapieansätze
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/ll/027-016.html
· Prof. Kramm: Gliome niedrigen Malignitätsgrades im Kindes- und Jugendalter
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-024.html
· Prof. Mühlhausen: Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ I
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/027-018.html


	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	                 
Da sich das Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im Jahr 2022 noch in der Aufbauphase befand, gab es noch keine Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren.


	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	· DGN-Leitlinie Epilepsie
· DGN-Leitlinie Parkinson
· S3-Leitlinie Demenzen
· S3-Leitlinie Delir im Alter
· 
· TANDem Konsortium (Leitung: Petrus de Vries, Kapstadt, Anna Jansen, Brüssel), ADHS bei TSC, noch nicht publiziert. 
· WMF-S3 Leitlinien Autismus-Spektrum-Störungen 
· S1-Leitlinie Creutzfeldt-Jakob-Krankheit
· Konsensus-Kriterien für die klinische Diagnose der Creutzfeldt-Jakob Krankheit (Hermann et al. Biomarkers and diagnostic guidelines for sporadic Creutzfeldt-Jakob disease. Lancet Neurol. 2021 Mar;20(3):235-246. doi: 10.1016/S1474-4422(20)30477-4.)


	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 


	
· Grimm A, Baum P, Klehmet J, Lehmann HC, Pitarokoili K, Skripuletz T, Schmidt J, Yoon MS, Sommer C (2022) Die neue internationale Leitlinie zur Diagnostik und Behandlung der chronischen inflammatorischen demyelinisierenden Polyradikuloneuropathie (CIDP). DGNeurologie 5: 114-125, doi: https://doi.org/10.1007/s42451-022-00413-2
· 
· Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-049.html, Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 – 016, KlassifikationS3) Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik und Therapieansätze https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/ll/027-016.html
· MND-Net Konsenus-Empfehlung Elektrophysiologie bei Amyotropher Lateralsklerose (UMG; J. Koch) federführend, Manuskript fertiggestellt, aktuell in finaler Zirkulation)


	
Zentrum für progeroide Erkrankungen

	
Da sich das Zentrum für progeriode Erkrankungen im Jahr 2022 noch in der Aufbauphase befand, gab es noch keine Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren.


	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen

	
· Prof. Uwe Kornak: „Molekulargenetische Diagnostik mit Hochdurchsatz-Verfahren der Keimbahn, beispielsweise mit Next-Generation Sequencing“ (AWMF-Register-Nr. 078 – 016) 
· Prof. Uwe Kornak: AWMF-Leitlinie „Diagnostik und Therapie von Patienten mit Kraniosynostosen“ (AWMF-Register-Nr. 007-108)


	

Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	
Im Jahr 2022 war das ZSEG über das
· Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter Göttingen (GoRare)
· Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
· Zentrum für seltene Tumorerkrankungen
· Zentrum für Seltene Stoffwechselerkrankungen
an folgenden Leitlinien der AWMF beteiligt:
· Prof.s Gärtner und Huppke: Pädiatrische Multiple Sklerose:
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/ll/022-014.html
· Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-049.html
Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 – 016, KlassifikationS3)
Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik und Therapieansätze
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/ll/027-016.html
· Prof. Kramm: Gliome niedrigen Malignitätsgrades im Kindes- und Jugendalter
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-024.html
· Prof. Mühlhausen: Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ I
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/027-018.html; publiziert unter Boy, Mühlhausen et al. 2023 J Inherit Metab Dis 46:482-519
· Prof. Mühlhausen: Beginn der Leitlinienerstellung zur Diagnostik und Therapie der Tyrosin-Hydroxylase-Defizienz (autosomal-rezessives Segawa-Syndrom, OMIM #605407) im Rahmen der Kooperation als Mitglied in der „International Working Group on Neurotransmitter Related Disorders (iNTD)“



	
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 

	
S3-Leitlinien:  
· Prävention des Zervixkarzinoms: Prof. Gallwas
· Diagnostik, Therapie und Nachsorge der Patientin mit Vulvakarzinom und seiner Vorstufen: Prof. Gallwas
· Adulte Weichgewebesarkome: Prof. Jakob, Prof. Ströbel
· Diagnostik und Therapie der Lymphödeme: Prof. Felmerer
· Supportive Therapie bei onkologischen PatientInnen: Dr. Szuszies
· Diagnostik, Therapie und Nachsorge für erwachsene Patienten mit einem diffusen großzelligen B-Zell-Lymphom: Prof. Trümper, Prof. Chapuy, Dr. Wurm-Kuczerra, Dr. Treiber
· Diagnostik und Therapie von Speicheldrüsentumoren des Kopfes: Prof. Beutner
· Prävention, Diagnostik, Therapie und Nachsorge des Lungenkarzinoms: Prof. Rieken
· Nierenzellkarzinom: PD Dr. Uhlig

Weitere Leitlinien:
· Diffuses großzelliges B-Zell-Lymphom (Onkopedia): Prof. Chapuy
· S1-LL: Mastozytose: PD Dr. Lippert
· S2k-LL: Merkelzellkarzinom (MCC, neuroendokrines Karzinom der Haut): Dr. Thoms
· S2 Leitlinie Diagnostik und Therapie der Lymphödeme: Prof. Felmerer
· S1-Leitlinie Hirnabszess: Prof. Stadelmann-Nessler, Prof. Riedel


Weitere Highlights 2022:
· Kongresspräsident des Deutschen Krebskongresses (DKK): Prof. Ghadimi
· Präsident der Deutschen Krebsgesellschaft (DKG): Prof. Ghadimi
· Stellv. Präsident der AWMF: Prof. Schliephake
· Präsident der Deutschen Gesellschaft für Neurochirurgie (DGNC): Prof. Rohde


	
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 


	
Da sich das Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin im Jahr 2022 noch in der Aufbauphase befand, gab es noch keine Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren.
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Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrankungen 

	

	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	HELIOS-B:  A Phase 3, Randomized, Double- blind, Placebo-controlled, Multicenter Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Vutrisiran in Patients with Transthyretin Amyloidosis with Cardiomyopathy (ATTR Amyloidosis with Cardiomyopathy)
	III
	2020-jetzt

	TRAMmoniTTR Study: Genetic screening of an at-risk population for Hereditary TransthyRetin-related AMyloidosis and longitudinal monitoring of TTR positive subjects  
	
	2018-jetzt

	Lebenschancen-2-Studien
	
	2017-jetzt

	Göttinger EMAH-Register
	
	2015-jetzt

	OSCA-Ped-Register
	
	2018-jetzt





	
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

	

	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	Identifizierung des Krankheits-Gens der Congenitalen Okulomotorischen Apraxie Cogan (COMA) mittels Gesamt-Exom-Sequenzierung.
	
	2014-2023

	Phänotypisches Spektrum familiärer episodischer Schmerzsyndrome im Kindes- und Jugendalter.
	
	Seit 2019

	Differentialdiagnostische Abgrenzung des Panayiotopoulos-Syndroms von der Migräne.
	
	2021 – 2023




	
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	Symmetrievergleiche bei Patienten mit LKG anhand 3D Stereophotometrie
	
	2021-aktuell

	4-dimensionale faziale Weichteildiagnostik — Ein innovativer Ansatz zur Analyse von Gesichtsbewegungen in der Kieferorthopädie
	
	2022-aktuell

	Detektion und Perzeption orofazialer Asymmetrien bei Patienten mit Lippen-Kiefer-Gaumen-Segelspalten

	
	2022-altuell

	
	
	




	
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

	

	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	A Randomized Double-Blind Placebo-Controlled Phase 2 Study to Evaluate the Efficacy, Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Intravenous TAK-341 in Patients with Multiple System Atrophy 
	2
	2021-2023

	Ambulanzpartner-Studien für Motoneuronerkrankungen
	Netzwerk
	Versorgung 7/2018

	NF-L bei ALS
	Register
	Seit 09/2021- ongoing, LKP

	Treat-HSP Patientenregister, Standort Göttingen
	Register
	12/2020- ongoing

	ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung der ALS)
	2
	2019-ongoing

	MT-1186-A02 (orales Edaravone zur Behandlung der ALS)
	3b
	10/2021- ongoing

	AB19001 (Masitinib zur Behandlung der ALS
	3
	Im Laufe 2022

	Register und Biomarker Studien des Deutschen Zentrums für Neurodegenerative Erkrankungen zu PSP, CBD, Ataxien, HSP, FTD
	Register
	2020-ongoing

	Konsortium zur Erforschung der frontotemporalen Lobärdegeneration
	Register
	Ongoing

	TANDem Konsortium, siehe oben: Entwicklung einer weltweit einsetzbaren App für von TSC Betroffene und deren Familien 
	
	Ongoing

	Der frühe Phänotyp bei Kindern mit Tuberöser Sklerose (Tuberöse Sklerose Deutschland e. V.
	Register
	Ongoing

	IDENTIFIED - Interdisciplinary Delineation of Early Neurodevelopment. Tracing Identifiers for Improving Early Detection (Volkswagenstiftung: Programm Kurswechsel)

	Register
	Ongoing

	Akustische Parameter als diagnostische Marker zur Früherkennung von Rett-Syndrom (Jubiläumsfonds, Österreichische Nationalbank) 
· Frühkindliche Entwicklung bei Rett Syndrom (unterstützt von Rett Deutschland e. V., Rett Syndrome Europe) [gemeinsam mit Prof. Bernd Wilken, Kassel]
· Der frühe Phänotyp beim Fragilen X Syndrom: Ein interdisziplinärer Zugang (unterstützt von Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V.)

	
	Ongoing

	A Multi-center, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled PhaseIII Study to Assess the Efficacy, Safety, and Tolerability of PXT3003 in Charcot-Marie-Tooth Type 1A (CMT1A)
	3
	Ongoing

	Epidemiologie, Frühdiagnose und Risikofaktoren der Patienten mit einer Creutzfeldt-Jakob-Krankheit
	Register
	1993 - ongoing

	Klinische Verlaufsbeobachtungen und Biomarker-Analysen bei Menschen mit pathogener PRNP-Mutation
	Register
	07/2021- ongoing





	
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 



	

	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	Ambulanzpartner-Studien für Motoneuronerkrankungen
	Netzwerk
	Versorgung 7/2018

	NF-L bei ALS
	Register
	Seit 09/2021- ongoing, LKP

	PREMIER CLN-PXT3003-06 Studie (CMT1A)
	3
	09/2021- ongoing

	PREMIER CLN-PXT3003-06 Studie (CMT1A) Open label extension
	3
	01/2023- ongoing

	
	
	

	Covid-Register-Studie
	Register
	2021-ongoing

	MND-Net bei Motoneuronerkrankungen
	Register
	Seit Jahren

	SMArtCARE-Studie
	Register
	12/2019- ongoing

	Mito-Patientenregister-Studie (www.mitonet.org)
	Register
	

	TREAT-NMD-Register für PAM/MFM, IBM, CMT/HSMN, Myotone Dystrophie, FKRP,
	Register
	

	Treat-HSP Patientenregister, Standort Göttingen
	Register
	12/2020- ongoing

	
	
	

	Therapiestudien
	
	

	RAISE/RAISE-XT (Zilucoplan bei Myasthenia gravis)
	3
	9/2021-ongoing

	MG0003 (Rozanolixizumab bei Myasthenia gravis)
	3
	06/2020-01/2022

	MG0004 (Rozanolixizumab bei Myasthenia gravis)
	3
	11/2020-01/2022

	MG0007 (Rozanolixizumab bei Myasthenia gravis)
	3
	4/2021- ongoing

	MOM-M281-011 (Nipocalimab bei Myasthenia gravis)
	3
	Ab ca 05/2022

	ADHERE (Efgartigimod bei CIDP)
	2
	11/2020- ongoing

	PDY16744 (BIVV020 für CIDP)
	2
	01/2022- onoing

	ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung der ALS)
	2
	2019-ongoing

	MT-1186-A02 (orales Edaravone zur Behandlung der ALS)
	3b
	10/2021- ongoing

	AB19001 (Masitinib zur Behandlung der ALS
	3
	Im Laufe 2022

	Reclaiim (IgPro20, Hizentra bei DM)
	3
	12/2020- ongoing

	I-Guide (Gamunex bei CIDP+MMN)
	NIS
	05/2021- ongoing

	FLEX Study (Ravulizumab bei DM)
	2/3
	05/2022- ongoing

	CIDP04 (Rozanolixizumab bei CIDP)
	2
	02/2021- 02/2022

	Baxalta161403 (HYQVIA/HyQVIA + Gammagard Liquid/Kiovig bei CIDP)
	3
	05/2016-08/2022




	Zentrum für progeroide Erkrankungen



	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	A long-read genome sequencing approach to identify novel genes associated with accelerated aging phenotypes (DFG; 417959134)
	--
	2019-2022





	
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen




	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	PARADIGHM 
https://clinicaltrials.gov/
ct2/show/NCT01922440

	Observational

	Seit 2018




	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	


	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	E-IMD, European registry and network for Intoxication-type Metabolic Diseases (https://www.e-imd.org/)
	Register
	seit 2018

	iNTD, International working group on Neurotransmitter-related Disorders (https://intd-registry.org)
	Register
	seit 2018





	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 


	Im Rahmen der Etablierung des CCC-N wurde mit der Medizinischen Hochschule Hannover eine gemeinsame digitale Studienplattform etabliert: https://ccc-studien.mh-hannover.de/liste.

· Anzahl durchgeführte onkologischen Studien: 166
· Anzahl eingeschlossenen (Krebs-)Patient*innen: 3261
· Anzahl onkologischen Studien Evidenzstufe Ib / IIa: 68
· Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Evidenzklasse I / II: 132
· Anzahl onkologischen Studien Phase Ib / IIa: 26
· Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Phase Ib / IIa: 29
				


	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 


	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	FOR 2800/2 Chromosome Instability: Cross-talk of DNA replication stress and mitotic dysfunction: SP-Z: NGS-based approaches for systematic analysis of genomic and chromosome instability (DFG 395736209)
	-
	2022-2025

	Therapeutic genome editing in genetic heart diseases (DZHK 81Z0300112)
	-
	2021-2025

	SFB1002 Modulatory Units in Heart Failure / D02 Novel mechanisms of genome instability in the failing heart (DFG 193793266)
	-
	2020-2024

	Excellence Cluster: Multiscale Bioimaging: from Molecular Machines to Networks of Excitable Cells, MBExC 2067/1 (DFG EXC 2067/1- 390729940)
	-
	2019-2025

	FOR 2800 Chromosome Instability: Cross-talk of DNA replication stress and mitotic dysfunction: SP Z NGS-based approaches for systematic analysis of genomic and chromosome instability (DFG 395736209)
	-
	2019-2022

	FOR 2800 Chromosome Instability: Cross-talk of DNA replication stress and mitotic dysfunction: SP 5 Impaired chromosome integrity caused by mutations in members of the BTR complex (DFG 395736209)
	-
	2019-2022
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ZSEG/Typ-A-Zentrum

1. Hemifacial spasm through changes of cerebrospinal fluid pressure in idiopathic intracranial hypertension Gabriel Cassinelli Petersen, Mitra Amirkhizi, Knut Brockmann & Payam Dibaj. Journal: Baylor University Medical Center Proceedings. Proc (Bayl Univ Med Cent). 2022 Sep 6;36(1):114-115. doi: 10.1080/08998280.2022.2119544. eCollection 2023
2. Plastic Spinal Motor Circuits in Health and Disease. Uwe Windhorst & Payam Dibaj. 24 October 2022. doi:10.20944/preprints202210.0359.v1
3. Acute muscle pain induced by eccentric muscle contraction facilitates a transient bilateral flexion reflex pattern in the feline spinal cord. Eike D. Schomburg, Heinz Steffens, Payam Dibaj & Thomas A. Sears. Acta Physiologica 236:844-845
4. Metabolic challenge by deep anesthesia or hypoxia as well as in the motor neuron disease ALS reduces nerve conduction velocity of spinal fibers in mice in vivo. Payam Dibaj & Eike D. Schomburg. Acta Physiologica 236:792
5. Myelin lipids as nervous system energy reserves. Ebrahim Asadollahi, Andrea Trevisiol, Aiman S. Saab, Zoe. J. Looser, Payam Dibaj, Kathrin Kusch, Torben Ruhwedel, Wiebke Möbius, Olaf Jahn, Myriam Baes, Bruno Weber, E. Dale Abel, Andrea Balabio, Brian Popko, Celia M. Kassmann, Hannelore Ehrenreich, Johannes Hirrlinger & Klaus-Armin Nave. bioRxiv. doi: https://doi.org/10.1101/2022.02.24.481621

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 

1. Morbidity and mortality in adults with congenital heart defects in the third and fourth life decade. Müller MJ, Norozi K, Caroline J, Sedlak N, Bock J, Paul T, Geyer S, Dellas C. Clin Res Cardiol. 2022 Aug;111(8):900-911. doi: 10.1007/s00392-022-01989-1. Epub 2022 Mar 1. PMID: 35229166
2. Erwachsene mit angeborenen Herzfehlern: Prognose durch Arrhythmien und Herzinsuffizienz definiert. Dellas, Claudia; Geyer, Siegfried; Müller, Matthias J.; Paul, Thomas. Dtsch Arztebl 2022; 119(37): [6]; DOI: 10.3238/PersKardio.2022.09.16.01

Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)

1. Schmidt J, Bremmer F, Brockmann K, Kaulfuß S, Wollnik B. Progressive frontal intraosseous lipoma: Detection of the mosaic AKT1 variant discloses Proteus syndrome. Clin Genet. 2022 Jun 7. doi: 10.1111/cge.14174. Epub ahead of print.
2. Boschann F, Cogulu MÖ, Pehlivan D, Balachandran S, Vallecillo-Garcia P, Grochowski CM, Hansmeier NR, Coban Akdemir ZH, Prada-Medina CA, Aykut A, Fischer-Zirnsak B, Badura S, Durmaz B, Ozkinay F, Hägerling R, Posey JE, Stricker S, Gillessen-Kaesbach G, Spielmann M, Horn D, Brockmann K, Lupski JR, Kornak U, Schmidt J. Biallelic variants in ADAMTS15 cause a novel form of distal arthrogryposis. Genet Med. 2022 Aug 12:S1098-3600(22)00849-8. doi:10.1016/j.gim.2022.07.012. Epub ahead of print.
3. Petersen GC, Amirkhizi M, Brockmann K, Dibaj P. Hemifacial spasm through changes of cerebrospinal fluid pressure in idiopathic intracranial hypertension. Proc (Bayl Univ Med Cent). 2022;36:114-115. doi:10.1080/08998280.2022.2119544.
4. Döring JH, Saffari A, Bast T, Brockmann K, Ehrhardt L, Fazeli W, Janzarik WG, Klabunde-Cherwon A, Kluger G, Muhle H, Pendziwiat M, Møller RS, Platzer K, Santos JL, Schröter J, Hoffmann GF, Kölker S, Syrbe S. Efficacy, Tolerability, and Retention of Antiseizure Medications in PRRT2-Associated Infantile Epilepsy. Neurol Genet. 2022 Sep 28;8(5):e200020. doi: 10.1212/NXG.0000000000200020.
5. Timmermann D, Krenz U, Schmidt S, Lendt M, Salewski C, Brockmann K, von Steinbüchel N. Health-Related Quality of Life after Pediatric Traumatic Brain Injury: A Qualitative Comparison of Perspectives of Children and Adolescents after TBI and a Comparison Group without a History of TBI. J Clin Med. 2022;11(22):6783. doi: 10.3390/jcm11226783.
6. Bockhop F, Zeldovich M, Greving S, Krenz U, Cunitz K, Timmermann D, Bonke EM, Bonfert MV, Koerte IK, Kieslich M, Roediger M, Staebler M, Berweck S, Paul T, Brockmann K, Rojczyk P, Buchheim A, von Steinbuechel N. Psychometric Properties of the German Version of the Rivermead Post-Concussion Symptoms Questionnaire in Adolescents after Traumatic Brain Injury and Their Proxies. J Clin Med. 2022;12:319. doi: 10.3390/jcm12010319.
7. Serpieri V, Mortarini G, Loucks H, Biagini T, Micalizzi A, Palmieri I, Dempsey JC, D'Abrusco F, Mazzotta C, Battini R, Bertini ES, Boltshauser E, Borgatti R, Brockmann K, D'Arrigo S, Nardocci N, Fischetto R, Agolini E, Novelli A, Romano A, Romaniello R, Stanzial F, Signorini S, Strisciuglio P, Gana S, Mazza T, Doherty D, Valente EM. Recurrent, founder and hypomorphic variants contribute to the genetic landscape of Joubert syndrome. J Med Genet. doi: 10.1136/jmg-2022-108725. Epub ahead of print.

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen

1. Gaisenhainer K, Klenke D, Moser N, Kurbad O, Bremmer F, Kauffmann P, Schliephake H, Brockmeyer P (2022): Desmoid fibromatosis in the pharyngeal wall: A case report and literature review. Clin Case Rep. 2022 Jan 7;10(1):e05268
2. Quast A, Batschkus S, Brinkmann J, Schliephake H, Alers GW, Meyer-Marcotty PM, Gerdes A B (2022): Effect of Cleft Lip on Adolescent Evaluation of Faces: An Eye-Tracking Study. Pediatr Dent. 2022 Mar 15;44(2):108-113
3. Quast A, Batschkus S, Brinkmann J, Schliephake H, Alpers GW, Meyer-Marcotty P, Gerdes ABM (2022): Effect of Cleft Lip on Adolescent Evaluation of Faces: An Eye-Tracking Study. Pediatr Dent. 2022 Mar 15;44(2):108-113.
4. Beez T, Schuhmann M, Frassanito P, Di Rocco F, Thomale UW, Bock HC (2022): Protcol for the multicenter prospective paedeatric cranectomy and cranioplasty registry (pedCCR) under the auspices of the European Society for Paediatric Neurosurgery (ESPN). Childs Nerv Syst. Aug 2022;38(8):1461-1467

Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 

1. Appeltshauser L, Junghof H, Messinger J, et al. Anti-pan-neurofascin antibodies induce subclass-related complement activation and nodo-paranodal damage. Brain. 2022 Nov 8:awac418. doi: 10.1093/brain/awac418.
2. Da Silva Correia SM, Schmitz M, Fischer A, et al. Role of different recombinant PrP substrates in the diagnostic accuracy of the CSF RT-QuIC assay in Creutzfeldt-Jakob disease. Cell Tissue Res. 2022;10.1007/s00441-022-03715-9. doi:10.1007/s00441-022-03715-9
3. Düking T, Spieth L, Berghoff SA, Piepkorn L, Schmidke AM, Mitkovski M, Kannaiyan N, Hosang L, Scholz P, Shaib AH, Schneider LV, Hesse D, Ruhwedel T, Sun T, Linhoff L, Trevisiol A, Köhler S, Pastor AM, Misgeld T, Sereda MW, Hassouna I, Rossner MJ, Odoardi F, Ischebeck T, de Hoz L, Hirrlinger J, Jahn O, Saher G. (2022) Ketogenic diet uncovers differential metabolic plasticity of brain cells. Sci Adv. ;8(37):eabo7639. doi: 10.1126/sciadv.abo7639. Epub 2022 Sep 16. PMID: 36112685; PMCID: PMC9481126.
4. Grenzer IM, Juhl AL, Teegen B, Fitzner D, Wiltfang J, Hansen N (2022): Psychopathology of psychiatric patients presenting autoantibodies against neuroglial antigens. Frontiers in Psychiatry, 10, 13:945549. doi: 10.3389/fpsyt.2022.945549. 
5. Halbgebauer S, Steinacker P, Verde F, Weishaupt J, Oeckl P, von Arnim C, Dorst J, Feneberg E, Mayer B, Rosenbohm A, Silani V, Ludolph AC, Otto M. Comparison of CSF and serum neurofilament light and heavy chain as differential diagnostic biomarkers for ALS. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2022 Jan;93(1):68-74. doi: 10.1136/jnnp-2021-327129. Epub 2021 Aug 20. PMID: 34417339.
6. Halbgebauer S, Steinacker P, Hengge S, Oeckl P, Abu Rumeileh S, Anderl-Straub S, Lombardi J, Von Arnim CAF, Giese A, Ludolph AC, Otto M. CSF levels of SNAP-25 are increased early in Creutzfeldt-Jakob and Alzheimer's disease. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2022 Aug 22:jnnp-2021-328646. doi: 10.1136/jnnp-2021-328646. Epub ahead of print. PMID: 35995553.
7. Hansen N, Bartels C, Stöcker W, Wiltfang J, Fitzner D (2022): Impaired verbal memory recall in patients with axonal degeneration and serum glycine receptor autoantibodies – case series. Frontiers in Psychiatry, 12, 778684. doi:10.3389/fpsyt.2021.778684.
8. Hansen N, Bartels C, Rentzsch C, Stöcker W, Fitzner D (2022): Dysfunctional learning and verbal memory in patients with elevated tau protein levels and serum recoverin autoantibodies – case series and review. Brain Sciences, 1, 15.  
9. Hansen N, Juhl AL, Genzer IM, Hirschel S, Teegen B, Fitzner D, et al. (2022): Cerebrospinal fluid total tau protein correlates with longitudinal, progressing cognitive dysfunction in anti-neural autoantibody-associated dementia and Alzheimer´s dementia: a case control study. Frontiers in Immunology, 13, 837376. doi:10.3389/fimmu.2022.837376 
10. Hansen N, Juhl AL, Grenzer IM, Rentzsch K, Wiltfang J, Fitzner D (2022): Prevalence of anti-neural autoantibodies in a psychiatric patient cohort- paradigmatic application of criteria for autoimmune-based psychiatric syndromes. Frontiers in Psychiatry, 13, 864769. doi: 10.3389/fpsyt.2022.864769
11. Hansen N, Juhl AL, Grenzer IM, Teegen B, Wiltfang J, Fitzner D (2022): City environment and occurrence of neural autoantibodies in psychiatric patients. Frontiers in Psychiatry, 13, 937620.doi: 10.3389/fpsyt.2022.937620 
12. Hansen N, Hirschel S, Rentzsch K, Wiltfang J, Malchow B, Fitzner D (2022): Immunotherapy with corticosteroids in anti-neural autoantibody-associated cognitive impairment: retrospective case series. Frontiers in Aging Neurosci, 14, 856876.doi: 10.3389/fnagi.2022.856876
13. Hansen N, Müller SJ, Khadhraoui E, Riedel CH, Langer P, Wiltfang J, Timäus CA, Bouter C, Ernst M, Lange C (2022): Metric MRI analysis reveals pronounced substantia-innominata atrophy in dementia with Lewy bodies with a psychiatric onset. Frontiers in Aging Neurosci, 14, 815813.doi: 10.3389/fnagi.2022.815813. 
14. Hansen N, Hirschel S, Teegen B, Wiltfang J, Malchow B (2022): Preserved visuoconstruction in patients with Alzheimer´s pathology and anti-neural autoantibodies: a case control study. Frontiers in dementia, Sec. Genetics and Biomarkers of Dementia, Volume 1 – 2022. doi.org/10.3389/frdem.2022.975851
15. Hansen N (2022): Immunopsychiatry – innovative technology to characterize disease activity in autoantibody-associated psychiatric disease. Frontiers in Immunology, 13, 867229. doi: 10.3389/fimmu.2022.867229.  
16. Hansen N (2022): NMDAR autoantibodies in psychiatric disease - an immunopsychiatric continuum and potential predisposition for disease pathogenesis. J Trans Autoimmunity, 5, 100165. doi: 10.1016/j.jtauto.2022.100165. 
17. Hansen N, Lüdecke D, Maier H, Steiner J, Neyazi AN (2023): Psychiatrische Autoimmunenzephalitis- Diagnostik und therapeutische Ansätze. Psych2update DOI:10.1055/a-1400-8393
18. Hansen N, Malchow B (2022): Monoclonal antibody therapy in autoantibody-associated psychotic disorders and schizophrenia: narrative review of past and current clinical trials. Psychiatria Danubina, 35, 8-15. doi: 10.24869/psyd.2023.8. 
19. Hansen N (2022): Philosophical approach to neural autoantibodies in psychiatric disease- multi-systematic dynamic continuum from protective to harmful autoimmunity in neuronal systems. Antibodies; 23;12:1. doi: 10.3390/antib12010001.
20. Hansen N, Neyazi A, Lüdecke D, Hasan A, Wiltfang J, Malchow B, on behalf of the CAP consortium. (2022): Repositioning synthetic glucocorticoids in psychiatric disease associated with neural autoantibodies: a narrative review. J of Neural Transmission. doi: 10.1007/s00702-022-02578-2. 
21. Hansen N, Stöcker W, Wiltfang J, Schott BH, Bartels C, Rentzsch K, et al. (2022): Semantic variant of progressive aphasia associated with anti-glial fibrillary acid protein autoantibodies. Frontiers in Immunology, 12, 760021.
22. Hansen N, Bartels C, Teegen B, Wiltfang J, Malchow B (2022): Catatonic schizophrenia associated with GAD65 autoantibodies: case report and literature review. Frontiers in Immunology, 13, 829058. 
23. Hansen N, Malchow B, Teegen B, Wiltfang J, Bartels C (2022): Alzheimer´s dementia associated with cerebrospinal fluid neurochondrin autoantibodies. Frontiers in Neurology 13, 879009. doi: 10.3389/fneur.2022.879009 
24. Hermann P, Canaslan S, Villar-Piqué A, et al. Plasma neurofilament light chain as a biomarker for fatal familial insomnia. Eur J Neurol. 2022 Feb 25. doi: 10.1111/ene.15302.
25. Hermann P, Haller P, Goebel S, et al. Total and Phosphorylated Cerebrospinal Fluid Tau in the Differential Diagnosis of Sporadic Creutzfeldt-Jakob Disease and Rapidly Progressive Alzheimer's Disease. Viruses. 2022 Jan 28;14(2):276. doi: 10.3390/v14020276.
26. Hermann P, Zerr I. Rapidly progressive dementias — aetiologies, diagnosis and management. Nat Rev Neurol.; 2022;18:363–76.
27. Juhl AL, Grenzer IM, Teegen B, Wiltfang J, Fitzner D, Hansen N. (2022): Biomarkers of neurodegeneration in neural autoantibody-associated psychiatric syndromes: a retrospective cohort study. J of Translational Autoimmunity, 5, 100169. doi: 10.1016/j.jtauto.2022.100169
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