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1. Das Thüringer Kompetenzzentrum für Seltene Erkrankungen im Überblick 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) am Universitätsklinikum Jena (UKJ) bringt 

Ratsuchende (Patienten, Angehörige und Behandler) mit den Spezialisten am UKJ, aber auch 

mit Experten an anderen Kliniken oder niedergelassenen Ärzten in Thüringen und 

angrenzenden Regionen zusammen. Es ist die einzige Anlaufstelle dieser Art im Freistaat 

Thüringen.  

In Deutschland leiden nach Angaben des Nationalen Aktionsbündnisses für seltene 

Erkrankungen (NAMSE) rund vier Millionen Menschen an seltenen Erkrankungen. Allein in 

Thüringen gibt es rechnerisch 40.000 Betroffene. Aktuell werden weit über 7.000 

Erkrankungen als „selten“ eingestuft. Eine Erkrankung gilt als „selten“ wenn nicht mehr als fünf 

von 10.000 Menschen von ihr betroffen sind. Betroffene suchen oft bei einer Vielzahl von 

Ärzten Hilfe, bevor im besten Fall eine Diagnose gestellt werden und im weiteren Verlauf die 

Behandlung angestoßen werden kann. 

 

1.1 Aufbau und Organisation 

Das ZSE (A-Zentrum) wurde am 15.12.2015 als eine Einrichtung des Universitätsklinikums 

Jena gegründet. Im Berichtszeitraum waren acht Fachzentren (B-Zentren) im ZSE integriert. 

Die Koordination der Fachzentren wird vom A-Zentrum übernommen. 
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1.2  A-Zentrum 

Das A-Zentrum fungiert als übergeordnete Koordinationsstruktur für die acht integrierten B-

Zentren und Anlaufstelle für Ratsuchende (Patienten, Angehörige und Behandler). Die 

ärztlichen Lotsinnen nehmen werktäglich Anfragen der Ratsuchenden entgegen, sehen die 

zugesendeten Erhebungsbögen und Befunde ein und koordinieren das weitere Vorgehen. 

Ratsuchende können bei vorhandener Fachexpertise sowohl an ein B-Zentrum am UKJ als 

auch an ein anderes B-Zentrum deutschlandweit vermittelt werden. Des Weiteren werden 

einige Fälle von Ratsuchenden zunächst in einer interdisziplinären Fallkonferenz aus 

Spezialisten mehrerer Fachbereiche besprochen.  

Das Team im A-Zentrum umfasst: 

Sprecher:  Prof. Dr. Christian Hübner, Prof. Dr. Peter Huppke 

Ärztliche Lotsinnen: Dr. Sima Kianmehr-Norgauer 

  Dr. Shoko Komatsuzaki 

Koordinator: Christopher Roitzsch, M.Sc. 

 

1.3  B-Zentren 

Die integrierten B-Zentren sind Fachzentren und im Bereich Behandlung und Therapie 

seltener Erkrankungen tätig. Sie bieten ambulante Sprechstunden an, zu denen sich 

Ratsuchende anmelden können bzw. nach Erstkontakt mit dem A-Zentrum vermittelt werden. 

Die acht B-Zentren decken den diagnostischen Bereich für verschiedene Krankheitsgruppen 

ab.  

B-Zentrum 1: Seltene Infektionen / Leiter: Prof. Dr. Mathias Pletz, stellv. Leiter: Dr. Steffen 

Reinsch 

B-Zentrum 2: Seltene hämatologische Erkrankungen / Leiter: Dr. Karim Kentouche, stellv. 

Leiterin: Dr. Kristina Schilling 

B-Zentrum 3: Seltene (neuro)metabolische Erkrankungen / Leiter: Dr. Ralf Husain, stellv. 

Leiter*in: Dr. Almut Fritsch, Dr. Axel Dost 

B-Zentrum 4: Seltene Enzephalopathien / Leiter: Prof. Dr. Peter Huppke, stellv. Leiter: Prof. 

Christian Geis 

B-Zentrum 5: Seltene periphere Nervenerkrankungen / Leiter: Dr. Peter Storch, stellv. 

Leiter: Benjamin Möller, PD Dr. Gerd Fabian Volk 

B-Zentrum 6: Seltene Herzkrankheiten / Leiter: Prof. Dr. Marcus Franz, stellv. Leiter: Dr. 

Daniel Vilser; Seltene Lungenkrankheiten / Leiter: Michael Lorenz, stellv. Leiterin: Prof. Dr. 

Susanne Lang 
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B-Zentrum 7: Seltene Bindegewebskrankheiten / Leiter: Dr. Martin Scholten, stellv. Leiter: 

PD Dr. Alexander Pfeil 

B-Zentrum 8: Seltene Fehlbildungen / Leiterin: Prof. Dr. Felicitas Eckoldt, stellv. Leiter: Prof. 

Dr. Hans-Joachim Mentzel, Prof. Dr. Hans Proquitté, Prof. Dr. Ekkehard Schleußner 

 

Die acht B-Zentren decken folgende Kliniken und Institute am UKJ ab:  

 Institut für Diagnostische und Interventionelle Radiologie – Sektion Kinderradiologie 

 Institut für Infektionsmedizin und Krankenhaushygiene 

 Klinik für Geburtsmedizin 

 Klinik für Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde 

 Klinik für Innere Medizin I 

 Klinik für Innere Medizin II – Abteilung Hämatologie und Internistische Onkologie 

 Klinik für Innere Medizin III – Fachbereich Rheumatologie/Osteologie 

 Klinik für Innere Medizin V - Pneumologie 

 Klinik für Kinder- und Jugendmedizin 

 Klinik für Kinderchirurgie 

 Klinik für Neurologie 

 Klinik für Neuropädiatrie 

 

2. Netzwerke 

Das ZSE Jena ist Mitglied in der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen 

(AG-ZSE). Die Arbeitsgemeinschaft bildet den organisatorischen Rahmen für gemeinsame 

Aktivitäten der Zentren und Mitglieder. Das ZSE Jena besitzt des Weiteren eine webbasierte 

Informationsplattform (Homepage; https://www.uniklinikum-jena.de/zse/) und ist im se-atlas 

registriert (https://www.se-atlas.de/id/SE2849).  

Das Fazialis-Nerv-Zentrum unter Leitung von PD Dr. Gerd Fabian Volk, Teil des B-Zentrums 

5, ist Mitglied im Deutschen Referenznetzwerk für seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen 

und HNO-Erkrankungen (CRANIO-Net). 

Das Mukoviszidosezentrum unter Leitung von Herrn Michael Lorenz, Teil des B-Zentrums 6 

seltene Lungenkrankheiten, ist Mitglied im Deutschen Referenznetzwerk für seltene 

Lungenerkrankungen (DRN-Lunge). 

 

3. Fallzahlen 

Am Universitätsklinikum Jena sind im Jahr 2021 7.504 Patientinnen und Patienten mit 

Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung und 22.628 Patienten mit Nebendiagnose einer 

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/
https://www.se-atlas.de/id/SE2849
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seltenen Erkrankung stationär behandelt wurden. Für diese Auswertung wurde die Liste mit 

den ICD10‐Diagnosen, die in der alpha ID SE‐Liste des DIMDI gelistet sind, verwendet. 

 

4. Humangenetische Analysen 

Im Jahr 2021 wurden drei Whole Genome Sequenzierungen und 161 Whole Exome 

Sequenzierungen bei Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose durchgeführt. Es ist 

davon auszugehen, dass circa 40-50% der Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose 

nach Durchlaufen humangenetischer Spezialdiagnostik eine gesicherte Diagnose erhalten. 

 

5. Fallkonferenzen 

Im Jahr 2021 wurden 55 interdisziplinäre Fallkonferenzen für Patientinnen und Patienten 

anderer Krankenhäuser durchgeführt und damit andere Leistungserbringer im stationären 

Bereich unterstützt.  

Für Patientinnen und Patienten innerhalb des UKJ mit unklaren bzw. seltenen Erkrankungen 

werden regelmäßig Fallkonferenzen durchgeführt. Hierzu gehören die Befunddiskussion und 

Empfehlungen für weitere diagnostische und/oder therapeutische Maßnahmen.  

 

6. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

Organisator Titel Datum / Ort Informationen 

A-Zentrum 2. Symposium des 

Thüringer 

Kompetenzzentrums 

für seltene 

Erkrankungen 

14.07.2021, 

16:00 – 19:00 

Uhr 

Hörsaal I UKJ 

und Online 

(Zoom) 

Themen: seltene Epilepsien, 

entzündliche ZNS Erkrankungen 

bei Kindern und Jugendlichen, 

Rasopathien 

B-Zentrum 

5 

1. Jenaer Fazialis-

Nerv-Tag 

02.09.2021, 

15:00 Uhr – 

open end  

Hörsaal „Alte 

Chirurgie“ und 

Online (Zoom) 

Patienteninformationsveranstaltung 

und Fortbildungsveranstaltung für 

Logopäden, Physiotherapeuten, 

Ergotherapeuten, Psychologen, 

Neurologen, Neurochirurgen, 

Augenärzte, Plastische Chirurgen, 

MKG-Chirurgen und HNO-Ärzte 

Neurolaryngology 

Workshop Jena 

11./12.11.2021  
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B-Zentrum 

6 

9. CF Regionaltagung 

Jena 

02.10.2021 

Altes Schloss 

Dornburg  

B-Zentrum 

8 

Radiologische 

Diagnostik bei 

Kindesmisshandlung – 

Webinar und 

Diskussionsrunde 

19.02., 24.02., 

25.02., 03.03., 

04.03., 05.03., 

12.03., 17.03., 

22.03. und 

24.03.2021 

Online (Zoom) 

Teilnehmende: SRH Klinikum 

Zeitz, Robert-Koch-Krankenhaus 

Apolda, Hufeland Klinikum 

Mühlhausen, Helios Klinikum 

Erfurt, SRH Wald-Klinikum Gera, 

Sophien- und Hufeland-Klinikum 

Weimar, Südharz Klinikum 

Nordhausen, St. Georg Klinikum 

Eisenach, Klinikum Altenburger 

Land 

 

7. Forschungstätigkeit 

Akademische Lehrtätigkeit 

Seltene Erkrankungen sind Bestandteil der universitären Ausbildung im Studiengang 

Humanmedizin an der Friedrich-Schiller-Universität Jena. Im Fach Humangenetik wird eine 

Vielzahl an seltenen Krankheitsbildern vermittelt, u. a. Chromosomenaberrations-Syndrome, 

Mikrodeletions-Syndrome und genetisch bedingte Stoffwechselerkrankungen. 

Leitlinien und Konsensuspapiere 

B-Zentrum 4 

AWMF 022-014: Pädiatrische Multiple Sklerose, S1 Leitlinie 

AWMF 030-050 LG: Diagnose und Therapie der Multiplen Sklerose, Neuromyelitis Optica 

Spektrum und MOG-IgG-assoziierte Erkrankungen - Living Guideline, S2k Leitlinie 

B-Zentrum 5 

AWMF 030-013: Therapie der idiopathischen Fazialisparese (Bell’s Palsy), S2k Leitlinie 

AWMF 007-102OL: Diagnostik und Therapie von Speicheldrüsentumoren des Kopfes, S3 

Leitlinie 

AWMF 017-025: Obstruktive Sialadenitis, S2k Leitlinie 

B-Zentrum 7 

AWMF 060-013: Diagnosestellung und medikamentöse Therapie der Psoriasis Arthritis, S3 

Leitlinie 
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B-Zentrum 8 

AWMF 015-052: Weibliche genitale Fehlbildungen, S2k Leitlinie 

AWMF 006-102: Kindlicher Hydrocephalus, S2k Leitlinie 

AWMF 006-130: Lungenfehlbildungen im Kindesalter, S1 Leitline 

AWMF 022-008: Diagnose und Therapie des Guillain-Barré Syndroms im Kindes- und 

Jugendalter, S3 Leitlinie 

AWMF 024-024: Perinataler Hirninfarkt und Sinusthrombose bei Neugeborenen, S2k Leitlinie 

AWMF 025-016: Sichelzellkrankheit, S2k Leitlinie 

AWMF 025-022: Hirntumoren im Kindes- und Jugendalter: Leitsymptome und Diagnostik, S1 

Leitlinie 

AWMF 025-029: Diagnostik und Therapie der sekundären Eisenüberladung bei Patienten mit 

angeborenen Anämien, S2k Leitlinie 

AWMF 026-022: Lungenerkrankung bei Mukoviszidose, S3 Leitlinie 

AWMF 026-024: Mukoviszidose bei Kindern in den ersten beiden Lebensjahren, Diagnostik 

und Therapie, S3 Leitlinie 

AWMF 027-018: Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ I, S3 Leitlinie 

AWMF 043-051: Harnröhrenklappen, S2k Leitlinie 

AWMF 043-056: Urethritis posterior, S2k Leitlinie 

AWMF 043-057: Dilatation der oberen Harnwege: Diagnostik, Management und Therapie bei 

Nierenbeckendilatation / Ureteropelviner Stenose, S2k Leitlinie 

AWMF 174-001: Varianten der Geschlechtsdifferenzierung, S2k Leitlinie 

AWMF 185-002: Purpura Schönlein-Henoch, S1 Leitlinie 

Studien (laufend) 

A-Zentrum 

TreatHSP-Net: Metabolomische Untersuchungen zu ausgewählten Mausmodellen für die 

hereditäre spastische Paraplegie (HSP) / untersuchte Krankheit: ICD-10 G11.4 / ORPHA:685 

Hereditäre spastische Paraplegie 

Funktionelle Analyse der FAM134-Gen-Familie und Pathophysiologie der FAM134B-

abhängigen sensorischen und autonomen Neuropathie Typ 2 / untersuchte Krankheit: ICD-10 

G60.8 / ORPHA:970 autonome herditäre sensorische Neuropathie Typ 2 
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ChromoSomics - Database: Sammlung und Charakterisierung von Fällen mit kleinen 

überzähligen Markerchromosomen zum Zweck einer Genoptyp-Phänotyp-Korrelation / 

untersuchte Krankheit: ORPHA:68335 seltene Chromosomenanomalie 

B-Zentrum 1 

DRKS00015505: Clusterrandomisierte Studie zur Untersuchung registerbasierter 

Rückmeldungen an Behandler und zur Verbesserung der Versorgung von Kindern und 

Jugendlichen mit chronisch entzündlichen Darmerkrankungen / untersuchte Krankheit: 

ORPHA:104012 chronisch entzündliche Darmerkrankung / Registrierdatum: 22.01.2019 

B-Zentrum 2 

NCT04188639: Emicizumab in Acquired Hemophilia A / untersuchte Krankheit: 

ORPHA:599840 erworbene Hämophilie A / Registrierdatum: 06.12.2019 

NCT01949129: Allogeneic Stem Cell Transplantation for Children and Adolescents With Acute 

Lymphoblastic Leukaemia / untersuchte Krankheit: ICD-10 C91.0 / ORPHA:513 akute 

lymphoblastische Leukämie / Registrierdatum: 24.09.2013 

NCT03393975: A Study of BAX 930 in Children, Teenagers, and Adults Born With Thrombotic 

Thrombocytopenic Purpura (TTP) / untersuchte Krankheit: ICD-10 M31.1 / ORPHA:54057 

thrombotische thrombozytopenische Purpura / Registrierdatum: 09.01.2018 

NCT04683003: A Study of TAK-755 in Participants With Congenital Thrombotic 

Thrombocytopenic Purpura / untersuchte Krankheit: ICD-10 M31.1 / ORPHA:93583 

kongenitale thrombotisch-thrombozytopenische Purpura / Registrierdatum: 24.12.2020 

B-Zentrum 3 

DRKS00012699: Longitudinale Datensammlung zum Krankheitsverlauf von Patienten mit 

Spinaler Muskelatrophie: Die SMArtCARE Datenbank / untersuchte Krankheit: ICD-10 G12.0 

/ ORPHA:83330 proximale Spinale Muskelatrophie Typ 1 / Registrierdatum: 09.08.2018 

NCT03651245: European Alpha-Mannosidosis Participant (EUMAP) / untersuchte Krankheit: 

ICD-10 E77.1 / ORPHA:61 Alpha-Mannosidose / Registrierdatum: 29.08.2018 

B-Zentrum 4 

DRKS00017497: GENERATE-BOOST - Multizentrische, randomisierte, kontrollierte und 

doppelblinde Studie zur Überprüfung der Wirksamkeit und Sicherheit von Bortezomib bei 

Patienten mit schwerer autoimmuner Enzephalitis / untersuchte Krankheiten: ORPHA:97275 

Enzephalitis / Registrierdatum: 12.11.2019 

B-Zentrum 5 

DRKS00024595: Bewertung der therapeutischen Wirkungen der Oberflächen-

Elektrostimulation bei Patienten, die an zervikaler Dystonie leiden / untersuchte Krankheit: 

ICD-10 24.3 / ORPHA:1866 Dystonie / Registrierdatum: 01.03.2021 



 
 

 
 

Jahresbericht 2021 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 9 

DRKS00024499: Bewertung der therapeutischen Wirkungen der Oberflächen-

Elektrostimulation bei Patienten, die an Blepharospasmus leiden / untersuchte Krankheit: ICD-

10 24.5 / ORPHA:1866 Dystonie / Registrierdatum: 18.02.2021 

DRKS00014860: Oberflächen-Elektrostimulation zur Behandlung der Denervierung des M. 

zygomaticus / untersuchte Krankheit: ICD-10 G51.0 / ORPHA:2809 Fazialisparese / 

Registrierdatum: 08.06.2018 

DRKS00015019: Bewertung der Genesung des denervierten M. zygomaticus / untersuchte 

Krankheit: ICD-10 G51.0 / ORPHA:2809 Fazialisparese / Registrierdatum: 31.07.2018 

DRKS00022309: Gesichtslähmung: Aktuelle Protokolle für die Diagnose, Behandlung und 

Nachsorge der Patienten in Deutschland und Österreich / untersuchte Krankheit: ICD-10 

G51.0 / OPRHA:2809 Fazialisparese / Registrierdatum: 29.06.2020 

DRKS00022490: Untersuchung eines neuen therapeutischen Ansatzes zur Behandlung der 

Symptome der zervikalen Dystonie (ZD) durch elektrische Stimulation / untersuchte Krankheit: 

ICD-10 G24.3 / ORPHA:1866 Dystonie / Registrierdatum: 22.07.2020 

DRKS00015015: Bewertung der Reaktion des Zielmuskels auf die direkte Elektrostimulation 

und/oder auf die Elektrostimulation des innervierenden Abschnitts des Gesichtsnervs bei 

Patienten mit Gesichtslähmung / untersuchte Krankheit: ICD-10 G51.0 / ORPHA:2809 

Fazialisparese / Registrierdatum: 28.06.2018 

DRKS00019992: Verwendung von Elektrostimulation zur Korrektur der Wirkung einer 

aberranten Reinnervation des Gesichts: eine vorläufige Studie / untersuchte Krankheit: ICD-

10 G51.0 / ORPHA:2809 Fazialisparese / Registrierdatum: 19.02.2020 

B-Zentrum 6 

DRKS00025265: Einfluss der VA-ECMO in Kombination mit einem extrakorporalen Zytokin-

Hämo-Adsorber auf kritisch kranke Patienten im kardiogenem Schock – eine prospektive, 

monozentrische, randomisiert-kontrollierte, verblindete klinische Studie / untersuchte 

Krankheit: ICD-10 R57.0 / ORPHA:97292 kardiogener Schock / Registrierdatum: 12.05.2021 

NCT04298723: Comparison of LAA-Closure vs Oral Anticoagulation in Patients With NVAF 

and Status Post Intracranial Bleeding / untersuchte Krankheit: ICD-10 I48.9 / ORPHA:334 

familiäres Vorhofflimmern / Registrierdatum: 06.03.2020 

DRKS00024529: Pilotstudie zur Machbarkeit und Akzeptanz abdomineller MRT mit modernen 

Sequenzen bei Patienten mit Mukoviszidose / untersuchte Krankheit: ICD-10 E84.0, E84.1, 

E84.8 / ORPHA:586 zystische Fibrose / Registrierdatum: 15.02.2021 

NCT05012306: Covid-19 Antibody Responses in Cystic Fibrosis (CAR-CF) / untersuchte 

Krankheit: ICD-10 E84.0, E84.1, E84.8 / ORPHA:586 zystische Fibrose / Registrierdatum: 

19.08.2021 
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NCT04966234: A New Posaconazole Dosing Regimen for Paediatric Patients With Cystic 

Fibrosis and Aspergillus Infection (cASPerCF) / untersuchte Krankheit: ICD-10 E84.0, E84.1, 

E84.8 / ORPHA:586 zystische Fibrose und ICD-10 B44.0, B44.1, B44.2, B44.7, B44.8, B44.9 

/ ORPHA:1163 Aspergillose / Registrierdatum: 19.07.2021 

NCT03237494: TRAMmoniTTR Study Genetic Screening of an At-risk Population for hATTR 

and Monitoring of TTR Positive Subjects (TRAMmoniTTR) / untersuchte Krankheit: ICD-10 

E85.4 / ORPHA:85451 ATTR-Kardiomyopathie / Registrierdatum: 02.08.2017 

NCT04193046: A Study for the Identification of Biomarker Signatures for Early Detection of 

Pulmonary Hypertension (PH) (CIPHER) / untersuchte Krankheit:  ORPHA:182090 Pulmonale 

artierielle Hypertonie / Registrierdatum: 10.12.2019 

B-Zentrum 7 

EudraCT 2014-003162-25: Placebo-controlled Study of Mepolizumab in the Treatment of 

Eosinophilic Granulomatosis with Polyangiitis in Subjects Receiving Standard-of-care Therapy 

EudraCT 2016-000625-39: A Multicentre, Randomised, Double-blind, Placebo-Controlled 

Phase 3 Extension Study to Characterise the Long-term Safety and Tolerability of Anifrolumab 

in Adult Subjects with Active Systemic Lupus Erythematosus 

B-Zentrum 8 

DRKS00024529: Pilotstudie zur Machbarkeit und Akzeptanz abdomineller MRT mit modernen 

Sequenzen bei Patienten mit Mukoviszidose / untersuchte Krankheit: ICD-10 E84.0, E84.1, 

E84.8 / ORPHA:586 zystische Fibrose / Registrierdatum: 15.02.2021 

NCT03819192: Vorhersage der früh einsetzenden neonatalen Sepsis (EONS) bei 

Schwangeren mit vorzeitigem Membranbruch (PPROM) durch vaginale Mikrobiomanalyse - 

eine Pilotstudie / untersuchte Krankheit: ICD-10 P36.0 – 36.5, 36.8 und 36.9 / ORPHA:90051 

Sepsis bei Frühgeborenen / Registrierdatum: 28.01.2019 

 

8.  Register 

Register und Biobanken sind elementare Bausteine für die Versorgung und die Erforschung 

seltener Erkrankungen. Sie bündeln die Daten zu seltenen Erkrankungen an einem Ort und 

ermöglichen regelmäßige Datenauswertungen. Die erfassten Daten stellen die Grundlagen für 

viele Forschungsarbeiten und dienen so auch einer besseren Versorgung von Menschen mit 

seltenen Krankheiten. 

 

B-Zentrum 1 

CEDATA – Register für Kinder und Jugendliche mit chronisch entzündlichen 

Darmerkrankungen 
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B-Zentrum 2 

DHR – Deutsches Hämophilieregister  

B-Zentrum 3 

ESPED – Erhebungseinheit Seltene Pädiatrische Erkrankungen in Deutschland 

Nationaler Screeningreport Deutschland [DGNS Deutsche Gesellschaft für 

Neugeborenenscreening] 

SMArtCare – Longitudinale Datensammlung zum Krankheitsverlauf von Patienten mit Spinaler 

Muskelatrophie 

B-Zentrum 4 

GENERATE – German Network for Research on Autoimmune Encephalitis 

B-Zentrum 5 

Cochlea-Implantat-Register [Deutsche Gesellschaft für Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde, Kopf- 

und als Hals-Chirurgie] 

B-Zentrum 6 

Deutsches Mukoviszidose-Register, Dokumentationsstufe 2 

Register pulmonale Hypertension Jena 

Herzinsuffizienzregister Jena 

B-Zentrum 7 

Kerndokumentation [Gesellschaft für Kinder- und Jugendrheumatologie und 

Kinderrheumatologische Erfassungsplattform Deutsches Rheuma-Forschungszentrum Berlin] 

REATS-GCA: Real life assessment of treatment efficacy and safety in GCA patients 

B-Zentrum 8 

ESPED, siehe B-Zentrum 3 

9. Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorganisationen 

Am ZSE Jena werden regelmäßig Informationsveranstaltungen für Betroffene und 

Patientenorganisationen zu den speziellen Angeboten des Zentrums durchgeführt. Diese 

Veranstaltungen dienen dazu, Interessierte über die speziellen Angebote bezüglich 

Diagnostik, Therapie und Aktivitäten des ZSE zu informieren. Betroffene erhalten hier 

medizinisch‐fachliche Informationen zu den in den Fachzentren behandelten 

Krankheitsbildern und Behandlungsoptionen. 
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Epilepsie-Schulung, 16. – 18.04.2021 (Elternschulung) und 15. – 17.10.2021 (Kinder- und 

Elternschulung) 

B-Zentrum 5 

HNO-eCampus-Live im Dialog, 16.02. (Speicheldrüsenerkrankungen) und 13.04.2021 

(Neurolaryngology) 

 

10. Publikationen 

Das ZSE Jena betreibt Forschung auf dem Themengebiet der seltenen Erkrankungen und 

veröffentlicht die gewonnenen Erkenntnisse regelmäßig in wissenschaftlichen Publikationen. 

Hierdurch wird Wissen weitergegeben und die fachliche Diskussion angetrieben. Anbei findet 

sich die Publikationsliste für das Jahr 2021. 

A-Zentrum 

Franzka P, Henze H, Jung MJ, Schüler SC, Mittag S, Biskup K, Liebmann L, Kentache T, 

Morales J, Martínez B, Katona I, Herrmann T, Huebner AK, Hennings JC, Groth S, Gresing L, 

Horstkorte R, Marquardt T, Weis J, Kaether C, Mutchinick OM, Ori A, Huber O, Blanchard V, 

von Maltzahn J, Hübner CA. GMPPA defects cause a neuromuscular disorder with α-

dystroglycan hyperglycosylation. J Clin Invest. 2021 May 3;131(9):e139076. doi: 

10.1172/JCI139076. PMID: 33755596; PMCID: PMC8087212. 

Khundadze M, Ribaudo F, Hussain A, Stahlberg H, Brocke-Ahmadinejad N, Franzka P, Varga 

RE, Zarkovic M, Pungsrinont T, Kokal M, Ganley IG, Beetz C, Sylvester M, Hübner CA. Mouse 

models for hereditary spastic paraplegia uncover a role of PI4K2A in autophagic lysosome 

reformation. Autophagy. 2021 Nov;17(11):3690-3706. doi: 10.1080/15548627.2021.1891848. 

Epub 2021 Mar 9. PMID: 33618608; PMCID: PMC8632344. 
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Thieme L, Briggs S, Duffy E, Makarewicz O, Pletz MW. In Vitro Synergism of Penicillin and 

Ceftriaxone against Enterococcus faecalis. Microorganisms. 2021 Oct 14;9(10):2150. doi: 

10.3390/microorganisms9102150. PMID: 34683470; PMCID: PMC8541343. 

Ankert J, Frosinski J, Weis S, Boden K, Pletz MW. Incidence of chronic Q fever and chronic 

fatigue syndrome: A 6 year follow-up of a large Q fever outbreak. Transbound Emerg Dis. 2021 

Jul 9. doi: 10.1111/tbed.14224. Epub ahead of print. PMID: 34240822. 

Kimmig A, Hagel S, Weis S, Bahrs C, Löffler B, Pletz MW. Management of Staphylococcus 

aureus Bloodstream Infections. Front Med (Lausanne). 2021 Mar 5;7:616524. doi: 

10.3389/fmed.2020.616524. PMID: 33748151; PMCID: PMC7973019. 
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Egg D, Rump IC, Mitsuiki N, Rojas-Restrepo J, Maccari ME, Schwab C, Gabrysch A, Warnatz 

K, Goldacker S, Patiño V, Wolff D, Okada S, Hayakawa S, Shikama Y, Kanda K, Imai K, 

Sotomatsu M, Kuwashima M, Kamiya T, Morio T, Matsumoto K, Mori T, Yoshimoto Y, Dybedal 

I, Kanariou M, Kucuk ZY, Chapdelaine H, Petruzelkova L, Lorenz HM, Sullivan KE, Heimall J, 

Moutschen M, Litzman J, Recher M, Albert MH, Hauck F, Seneviratne S, Pachlopnik Schmid 

J, Kolios A, Unglik G, Klemann C, Snapper S, Giulino-Roth L, Svaton M, Platt CD, Hambleton 

S, Neth O, Gosse G, Reinsch S, Holzinger D, Kim YJ, Bakhtiar S, Atschekzei F, Schmidt R, 

Sogkas G, Chandrakasan S, Rae W, Derfalvi B, Marquart HV, Ozen A, Kiykim A, Karakoc-

Aydiner E, Králíčková P, de Bree G, Kiritsi D, Seidel MG, Kobbe R, Dantzer J, Alsina L, 

Armangue T, Lougaris V, Agyeman P, Nyström S, Buchbinder D, Arkwright PD, Grimbacher 

B. Therapeutic options for CTLA-4 insufficiency. J Allergy Clin Immunol. 2021 Jun 7:S0091-

6749(21)00891-5. doi: 10.1016/j.jaci.2021.04.039. Epub ahead of print. PMID: 34111452. 

Reinsch S, Stallmach A, Grunert PC. The COVID-19 Pandemic: Fears and Overprotection in 

Pediatric Patients with Inflammatory Bowel Disease and Their Families. Pediatr Gastroenterol 

Hepatol Nutr. 2021 Jan;24(1):65-74. doi: 10.5223/pghn.2021.24.1.65. Epub 2021 Jan 8. PMID: 

33505895; PMCID: PMC7813565. 

B-Zentrum 3 

Holzwarth J, Minopoli N, Pfrimmer C, Smitka M, Borrel S, Kirschner J, Muschol N, Hartmann 

H, Hennermann JB, Neubauer BA, Hobbiebrunken E, Husain R, Hahn A. Clinical and Genetic 

Aspects of Juvenile Onset Pompe Disease. Neuropediatrics. 2021 Dec 1. doi: 10.1055/s-0041-

1735250. Epub ahead of print. PMID: 34852371. 

Helman G, Mendes MI, Nicita F, Darbelli L, Sherbini O, Moore T, Derksen A, Amy Pizzino, 

Carrozzo R, Torraco A, Catteruccia M, Aiello C, Goffrini P, Figuccia S, Smith DEC, Hadzsiev 

K, Hahn A, Biskup S, Brösse I, Kotzaeridou U, Gauck D, Grebe TA, Elmslie F, Stals K, Gupta 

R, Bertini E, Thiffault I, Taft RJ, Schiffmann R, Brandl U, Haack TB, Salomons GS, Simons C, 

Bernard G, van der Knaap MS, Vanderver A, Husain RA. Expanded phenotype of AARS1-

related white matter disease. Genet Med. 2021 Dec;23(12):2352-2359. doi: 10.1038/s41436-

021-01286-8. Epub 2021 Aug 27. PMID: 34446925. 

Weiß C, Ziegler A, Becker LL, Johannsen J, Brennenstuhl H, Schreiber G, Flotats-Bastardas 

M, Stoltenburg C, Hartmann H, Illsinger S, Denecke J, Pechmann A, Müller-Felber W, Vill K, 

Blaschek A, Smitka M, van der Stam L, Weiss K, Winter B, Goldhahn K, Plecko B, Horber V, 

Bernert G, Husain RA, Rauscher C, Trollmann R, Garbade SF, Hahn A, von der Hagen M, 

Kaindl AM. Gene replacement therapy with onasemnogene abeparvovec in children with spinal 

muscular atrophy aged 24 months or younger and bodyweight up to 15 kg: an observational 

cohort study. Lancet Child Adolesc Health. 2021 Oct 28:S2352-4642(21)00287-X. doi: 

10.1016/S2352-4642(21)00287-X. Epub ahead of print. PMID: 34756190. 

Richard EM, Bakhtiari S, Marsh APL, Kaiyrzhanov R, Wagner M, Shetty S, Pagnozzi A, Nordlie 

SM, Guida BS, Cornejo P, Magee H, Liu J, Norton BY, Webster RI, Worgan L, Hakonarson H, 

Li J, Guo Y, Jain M, Blesson A, Rodan LH, Abbott MA, Comi A, Cohen JS, Alhaddad B, 

Meitinger T, Lenz D, Ziegler A, Kotzaeridou U, Brunet T, Chassevent A, Smith-Hicks C, Ekstein 
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Fahey MC, Maroofian R, Houlden H, Sticht H, Mane SM, Rad A, Vona B, Jin SC, Haack TB, 

Makowski C, Hirsch Y, Riazuddin S, Kruer MC. Bi-allelic variants in SPATA5L1 lead to 
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PMCID: PMC8546233. 
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B, Henneke M, Höhne W, Altmüller J, Thiele H, Nürnberg P, Rakus D, Gärtner J, Huppke P. 

A novel remitting leukodystrophy associated with a variant in FBP2. Brain Commun. 2021 Mar 

11;3(2):fcab036. doi: 10.1093/braincomms/fcab036. PMID: 33977262; PMCID: PMC8097510. 

Alroughani R, Huppke P, Mazurkiewicz-Beldzinska M, Blaschek A, Valis M, Aaen G, Pultz J, 

Peng X, Beynon V. Delayed-Release Dimethyl Fumarate Safety and Efficacy in Pediatric 

Patients With Relapsing-Remitting Multiple Sclerosis. Front Neurol. 2021 Jan 4;11:606418. 

doi: 10.3389/fneur.2020.606418. PMID: 33473248; PMCID: PMC7812971. 

Meier K, Gärtner J, Huppke P. Tumefactive inflammatory lesions in juvenile metachromatic 

leukodystrophy. Neurol Neuroimmunol Neuroinflamm. 2020 Nov 23;8(1):e922. doi: 

10.1212/NXI.0000000000000922. Erratum in: Neurol Neuroimmunol Neuroinflamm. 2021 Feb 

2;8(2): PMID: 33229454; PMCID: PMC7713719. 
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Ghezzi A, Waubant E, Rostasy K, Deiva K, Huppke P, Wolinsky JS, Zhang Y, Azmon A, K-

Laflamme A, Karan R, Gärtner J. Temporal profile of lymphocyte counts and relationship with 

infections with fingolimod therapy in paediatric patients with multiple sclerosis: Results from 

the PARADIGMS study. Mult Scler. 2021 May;27(6):922-932. doi: 

10.1177/1352458520936934. Epub 2020 Jul 7. PMID: 32633694. 
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therapeutic targets at the preclinical level. Expert Opin Ther Targets. 2021 Jan;25(1):37-47. 
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