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1. Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen (ZSE) Jena im Uberblick

In Deutschland leiden nach Angaben des Nationalen Aktionsbindnisses fir seltene
Erkrankungen (NAMSE) rund vier Millionen Menschen an seltenen Erkrankungen. Allein in
Thiringen gibt es rechnerisch 40.000 Betroffene. Aktuell werden weit Uber 7.000
Erkrankungen als ,selten” eingestuft. Eine Erkrankung gilt als ,selten® wenn nicht mehr als flnf
von 10.000 Menschen von ihr betroffen sind. Betroffene suchen oft bei einer Vielzahl von
Arzten Hilfe, bevor im besten Fall eine Diagnose gestellt werden und im weiteren Verlauf die
Behandlung angestof3en werden kann.

Das Zentrum fiur Seltene Erkrankungen (ZSE) am Universitatsklinikum Jena (UKJ) bringt
Ratsuchende (Patienten, Angehdérige und Behandler) mit den Spezialisten am UKJ, aber auch
mit Experten an anderen Kliniken oder niedergelassenen Arzten in Thiringen und
angrenzenden Regionen zusammen. Es ist die einzige Anlaufstelle dieser Art im Freistaat
Thiringen und eines von bundesweit 36 Zentren fiir Seltene Erkrankungen. Die neun
Fachzentren des ZSE bieten zahlreiche Spezialsprechstunden. Integraler Bestandteil des ZSE
ist das Institut fiir Humangenetik fir die genetische Diagnostik und Beratung.

1.1 Aufbau und Organisation

Das ZSE (A-Zentrum) wurde am 15.12.2015 als eine Einrichtung des Universitatsklinikums
Jena gegriindet. Im Berichtszeitraum waren neun Fachzentren (B-Zentren) im ZSE integriert.
Die Koordination der Fachzentren wird vom A-Zentrum Ubernommen.

Zentrumsleitung

Geschaftsfiihrung Lenkungskreis & Sprecher arztl. Lotsen
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Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen

Seltene hamatologische Erkrankungen
Seltene periphere Nervenerkrankungen
Seltene Herz-und Lungenkrankheiten
Seltene neuromuskuldre Erkrankungen

eltene Enzephalopathien
Seltene Bindegeweb skrankheiten

B-Zentrum 1:
Seltene Infektionen
B-Zentrum 2:
B-Zentrum 3:
-Zentrum 4:
B-Zentrum 6:
B-Zentrum 7:
B-Zentrum 8:
Seltene Fehlbildungen
B-Zentrum 9:
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Institut fiir Humangenetik/Klinik fiir Psychosomatik und Psychotherapie

Universitatsklinikum Jena
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1.2 A-Zentrum

Das A-Zentrum fungiert als Ubergeordnete Koordinationsstruktur fiir die neun integrierten B-
Zentren und als Anlaufstelle fir Ratsuchende (Patienten, Angehdrige und Behandler). Die
arztlichen Lotsinnen nehmen werktaglich Anfragen der Ratsuchenden entgegen, sehen die
zugesendeten Erhebungsbdgen und Befunde ein und koordinieren das weitere Vorgehen.
Ratsuchende konnen bei vorhandener Fachexpertise sowohl an ein B-Zentrum am UKJ als
auch an ein anderes B-Zentrum deutschlandweit vermittelt werden. Des Weiteren werden
einige Falle von Ratsuchenden zunachst in einer interdisziplinaren Fallkonferenz aus
Spezialisten mehrerer Fachbereiche besprochen.

Das Team im A-Zentrum umfasst:

Sprecherin: OA Dr. med Annekathrin Rédiger
Lenkungskreis: Prof. Dr. med. Christian HUbner

Prof. Dr. med. Peter Huppke
Prof. Dr. med. Christian Geis

Arztliche Lotsin: OA Dr. med. Annekathrin Rodiger

Stellvertreter: Prof. Dr. med. Christian Hibner

Geschaftsfihrung: Dipl.-Biol. Astrid van der Wall

1.3 B-Zentren

Die integrierten B-Zentren sind Fachzentren und im Bereich Behandlung und Therapie
seltener Erkrankungen tatig. Sie bieten ambulante Sprechstunden an, zu denen sich
Ratsuchende anmelden kdnnen bzw. nach Erstkontakt mit dem A-Zentrum vermittelt werden.
Die neun B-Zentren decken den diagnostischen und therapeutischen Bereich fur verschiedene
Krankheitsgruppen ab.

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

B-Zentrum 2: Seltene hdmatologische Erkrankungen: Leiter: OA Dr. Karim Kentouche,
stellv. Leiterin: OA Dr. Kristina Schilling

B-Zentrum 3: Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen: Leiter: OA Dr. Ralf Husain,
stellv. Leiterin: OA Dr. Almut Fritsch

B-Zentrum 4: Seltene Enzephalopathien: Leiter: Prof. Dr. Peter Huppke, stellv. Leiter: Prof.
Dr. Christian Geis
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B-Zentrum 5: Seltene periphere Nervenerkrankungen: Leiter: OA Dr. Peter Storch, stellv.
Leiter: OA PD Dr. Gerd Fabian Volk

B-Zentrum 6: Seltene Herz- und Lungenkrankheiten: Leiter: OA Michael Lorenz, stellv.
Leiter: OA Dr. Julian Westphal

B-Zentrum 7: Seltene Bindegewebskrankheiten: Leiter: OA Dr. Martin Scholten, stellv.
Leiter: Prof. Dr. 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 Schleu3ner

B-Zentrum 9: Neuromuskulare Erkrankungen: Leiter: Prof. Dr. Christian Geis, stellv. Leiter:
Dr. Robert Steinbach

Die neun B-Zentren gehdren zu den folgenden Kliniken und Instituten am UKJ:

e Institut fur Diagnostische und Interventionelle Radiologie — Sektion Kinderradiologie

o Institut fur Infektionsmedizin und Krankenhaushygiene

o Kiinik fir Geburtsmedizin

e Klinik fir Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde

o Kiinik fur Innere Medizin | - Kardiologie

o Kiinik fiir Innere Medizin 1l — Abteilung Hamatologie und Internistische Onkologie

e Kilinik fur Innere Medizin 1l — FB Rheumatologie/Osteologie und FB
Endokrinologie/Stoffwechselerkrankungen

e Kilinik fur Kinder- und Jugendmedizin

e Kilinik fur Kinderchirurgie

¢ Kiinik fuir Neurologie

o Kiinik fir Neuropadiatrie

Als Ubergeordnete Organisationseinheit sind auRerdem das Institut fir Humangenetik und die
Klinik fir Psychosomatik und Psychotherapie integraler Bestandteil des ZSE Jena.

2. Netzwerke

Das ZSE Jena ist Mitglied in der Arbeitsgemeinschaft der Zentren flr Seltene Erkrankungen
(AG-ZSE). Die Arbeitsgemeinschaft bildet den organisatorischen Rahmen fiir gemeinsame
Aktivitaten 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).

Jahresbericht 2023 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 4
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Das Fazialis-Nerv-Zentrum unter Leitung von PD Dr. Gerd Fabian Volk, Teil des B-Zentrums
5, ist Mitglied im Deutschen Referenznetzwerk fur seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen
und HNO-Erkrankungen (CRANIO-Net).

Das Mukoviszidosezentrum unter Leitung von OA Michael Lorenz, Teil des B-Zentrums 6
seltene Lungenkrankheiten, ist Mitglied im Deutschen Referenznetzwerk fiir seltene
Lungenerkrankungen (DRN-Lunge.

Das Neuromuskulare Zentrum ist Mitglied im Motoneuronnetzwerk Deutschland (MNDnet)
und im europaischen ALS-Netzwerk (ENCALS).

3. Fallzahlen

Am Universitatsklinikum Jena wurden im Jahr 2023 9.053 Patienteninnen und Patienten mit
der Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung und 17.054 Patienten mit der Nebendiagnose
einer Seltenen Erkrankung stationar behandelt. Die Auswertung erfolgte mittels ICD 10-GM-
Kodierung gemaf G-BA-Richtlinie, Stand 1. April 2022.

4. Humangenetische Analysen

Im Jahr 2023 wurden 274 Whole Exome Sequenzierungen (2022: 282) bei Patientinnen und
Patienten mit unklarer Diagnose durchgefiihrt. Es ist davon auszugehen, dass circa 20-30 %
der Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose nach Durchlaufen humangenetischer
Spezialdiagnostik eine gesicherte Diagnose erhalten.

5. Fallkonferenzen

Im Jahr 2023 wurden 83 interdisziplindre Fallkonferenzen fir Patienten anderer
Krankenhauser durchgefiihrt und damit andere Leistungserbringer im stationaren Bereich
unterstutzt.

Fiar Patienten innerhalb des UKJ mit unklaren bzw. seltenen Erkrankungen werden im A-
Zentrum und in den integrierten B-Zentren regelmafiig Fallkonferenzen durchgefiihrt. Hierzu
gehoren die Befunddiskussion und Empfehlungen fir weitere diagnostische und/oder
therapeutische MalRnahmen.

Jahresbericht 2023 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 5
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6. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen
Organisator | Titel Datum / Ort Informationen
A-Zentrum | Klinische Genetik mit wochentlich, wechselnde Themen
Fallvorstellung 2023 insgesamt
49
Veranstaltungen
Online (Zoom) INTERN
Klinisch-genetische 01.03., 14.06., wechselnde Themen
Fortbildung — 13.09. und
Falldiskussion tber 06.12.2023,
Félle aus der jeweils 14:00 —
Neuropéadiatrie 15:30 Uhr
Online (WebEx) | INTERN
3. Jenaer Fazialis-Nerv- | 29.06.2023 Patienteninformationsveranstaltung
Tag Hybrid und Fortbildungsveranstaltung fur
Logopaden, Physiotherapeuten,
Ergotherapeuten, Psychologen,
Neurologen, Neurochirurgen,
Augenarzte, Plastische Chirurgen,
MKG-Chirurgen und HNO-Arzte
EXTERN
B-Zentrum | Summer School 16.-19.10.2023 | Infektiologen, Allgemeinmedizinier,
1 Infektiologie Mikrobiologen, Neurologen,
Dermatologen, Gastroentologen,
Padiater
EXTERN
Infektiologisches 05.07.2023 Infektiologen, Allgemeinmedizinier,
Symposium Mikrobiologen, Neurologen,
Dermatologen, Gastroentologen
2 Antibiotic 12.-14.09.23, LAK
Stewardship Kurse 26.-28.09.23 EXTERN
Netzwerktreffen 27.09.2023 Kindergastroenterologen, Pédiater
Kindergastroenterologie
Thiringen EXTERN
B-Zentrum | 10. Thiringer 006.05.2023
2 Gerinnungstag EXTERN

Jahresbericht 2023
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B-Zentrum | Neurolaryngology 02./03.11.2023
5 Workshop Jena EXTERN
Vortrage 08.02., 28.06.,
Interdisziplinare 09.09., 04.11.23
Schmerzkonferenz KV
Thiringen EXTERN
Kopfschmerz- 11.03., 25.03,,
Workshop fur 15.04., 11.10.23
niedergelassene
Neurologen EXTERN
Kongressbeitrage 22.04.,13.05,,
06.10., 18.10.,
22.11.23 EXTERN
Headache Nurse 29.11.23
Schulungen
Kopfschmerzzentrum
Jena EXTERN
B-Zentrum Radiologische 19.04., 20.04. Teilnehmende: SRH Klinikum
8 Diagnostik bei Online (Zoom) Zeitz, Robert-Koch-Krankenhaus
Kindesmisshandlung — Apolda, Hufeland Klinikum
Webinar und Muhlhausen, Helios Klinikum
Diskussionsrunde Erfurt, SRH Wald-Klinikum Gera,
Sophien- und Hufeland-Klinikum
Weimar, Stidharz Klinikum
Nordhausen, St. Georg Klinikum
Eisenach, Klinikum Altenburger
Land
EXTERN
Kindersonografischer 22.03., 05.07.,
Schaukasten Seltener 18.10.2023
Erkrankungen
Symposium 07.-08.07.23
Pranataldiagnostik
B-Zentrum | Facharztrepetitorium 02.-04.11.2024 | EXTERN
9 Neurologie 2023
Fortbildung 19.04.2023 EXTERN
Neuromuskulére
Erkrankungen
Tharinger Fallkonferenz | 13.12.2023 EXTERN

Jahresbericht 2023
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7. Forschungstatigkeit

Akademische Lehrtatigkeit

Seltene Erkrankungen sind Bestandteil der universitdren Ausbildung im Studiengang
Humanmedizin an der Friedrich-Schiller-Universitat 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 1

AWMF 082-006: Kalkulierte parenterale Initialtherapie bakterieller Erkrankungen bei
Erwachsenen, S2k-Leitlinie

AWMF 020-013: Epidemiologie, Diagnostik und Therapie erwachsener Patienten mit
nosokomialer Pneumonie, S3-Leitlinie

AWMF 079-001: Sepsis - Pravention, Diagnose, Therapie und Nachsorge, S3-Leitlinie
AWMF 020-027: Long/Post-Covid — Living Guidline, S1-Leitlinie

AWMF 020-030: Management erwachsener Patienten mit Bronchiektasen-Erkrankung, S2k-
Leitlinie

Internationale Sepsisleitlinie, in Uberarbeitung

B-Zentrum 4

AWMF 022-014: Padiatrische 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 007-1020L: Diagnostik und Therapie von Speicheldrisentumoren des Kopfes, S3
Leitlinie

AWMF 017-025: Obstruktive Sialadenitis, S2k Leitlinie

B-Zentrum 6:

AWMF 026-024: Mukoviszidose bei Kindern in den ersten beiden Lebensjahren, Diagnostik
und Therapie, S3 Leitlinie

Jahresbericht 2023 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 8
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B-Zentrum 7

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

KeyRRer G, Michalsen A, Reu3-Borst M, Frohne |, GIaR M, Pfeil A, Schultz O, Seifert O, Sander
O (2023) Empfehlungen der Kommission Komplementéare Heilverfahren und Ernéhrung zu
ayurvedischer Medizin, Homdéopathie, Erndahrung und mediterraner Kost. Zeitschrift fur
Rheumatologie 82(6): 517-531.

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 015-052 Weibliche genitale Fehlbildungen, S2k-Leitlinie

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 025-015: Langerhanszell-Histiozytose (LCH) im Kindes- und Jugendalter, S1-Leitlinie
AWMEF 025-016: Sichelzellkrankheit, S2k Leitlinie

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

AWMEF 025-025: Ependymome im Kindes- und Jugendalter, S1-Leitlinie

AWMEF 025-029: Diagnostik und Therapie der sekundaren Eisenuberladung bei Patienten mit
angeborenen Anamien, S2k Leitlinie

AWMF 026-022: Lungenerkrankung bei Mukoviszidose, S3 Leitlinie
AWMF 027-018: Diagnostik, Therapie und Management der Glutarazidurie Typ |, S3 Leitlinie
AWMF 027-051: Down-Syndrom im Kindes- und Jugendalter, S2k-Leitlinie

AWMF 027-068: Diagnostik und Therapie von Hyperlipidamien bei Kindern und Jugendlichen,
S3-Leitlinie

AWMF 043-051: Harnr6hrenklappen, 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

Jahresbericht 2023 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 9
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AWMEF 083-048: Versorgung Seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Z&éhne, S3-
Leitlinie

AWMF 089-003: Diagnostik und Therapie des primaren Hyperparathyreoidismus, S2k-Leitlinie
AWMF 166-002: Hamolytisch-Uramisches Syndrom im Kindesalter, S2k-Leitlinie

AWMF 174-001: Varianten der Geschlechtsdifferenzierung, S2k Leitlinie

AWMEF 185-002: Purpura Schénlein-Henoch, S1 Leitlinie

B-Zentrum 9

AWMEF 030-145 Palliativmedizinische Versorgung neurologischer Erkrankungen, S2k-Leitlinie

Studien (laufend)

A-Zentrum
DFG Projekte zu GMPPA/GMPPB (AAMR-Syndrom), REEP1 (SPG31)

TreatHSP-Net: Metabolomische Untersuchungen zu ausgewahlten Mausmodellen fir die
hereditare spastische Paraplegie (HSP) / untersuchte Krankheit: ICD-10 G11.4 / ORPHA:685
Hereditéare spastische Paraplegie

Funktionelle Analyse der FAM134-Gen-Familie und Pathophysiologie der FAM134B-
abhangigen sensorischen und autonomen Neuropathie Typ 2 / untersuchte Krankheit: ICD-10
G60.8 / ORPHA:970 autonome herditare sensorische Neuropathie Typ 2

ChromoSomics - Database: Sammlung und Charakterisierung von Fallen mit kleinen
Uberzahligen Markerchromosomen zum Zweck einer Genoptyp-Phanotyp-Korrelation /
untersuchte Krankheit: ORPHA:68335 seltene Chromosomenanomalie

B-Zentrum 1
NCT02979951 Fosfomycin i.v. for Treatment of Severely Infected Patients (FORTRESS)

NCT02735707 Randomized, Embedded, Multifactorial Adaptive Platform Trial for Community-
Acquired Pneumonia (REMAP-CAP)

NCT02637583 Sequential Versus Simultaneous Pneumococcal Vaccination in Elderly:
Immunological Memory and Antibody Levels

NCTO02753608 Early Detection of Ventilator-associated Pneumonia (VAP) (cheqVAP)
B-Zentrum 2

NCT01949129: Allogeneic Stem Cell Transplantation for Children and Adolescents With Acute
Lymphoblastic Leukaemia / untersuchte Krankheit: ICD-10 C91.0 / ORPHA:513 akute
lymphoblastische Leukadmie / Registrierdatum: 24.09.2013
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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

B-Zentrum 4

CONNECT-GENERATE: Nationaler Forschungsverbund zur Erklarung, Kategorisierung und
Behandlung autoimmuner Hirnentziindungen (Enzephalitiden) und verwandter Erkrankungen
/ untersuchte Krankheiten: ICD-10 G60.8 / ORPHA:83467 Morvan-Syndrom; G25.8 /
ORPHA:3198 Stiff-person-Spektrum-Erkrankungen; ORPHA:163892 Limbische Enzephalitis;
ORPHA:98253 post-infektitse Enzephalitis

DRKS00017497: Multizentrische, randomisierte, kontrollierte und doppelblinde Studie zur
Uberprufung der Wirksamkeit und Sicherheit von Bortezomib bei Patienten mit schwerer
autoimmuner Enzephalitis / untersuchte Krankheit: G04 - Enzephalitis, Myelitis und
Enzephalomyelitis; ORPHA: 622014 autoimmune Enzephalitis

B-Zentrum 5

DRKS00033340: Nachuntersuchung von kindlichen Fazialparesen / untersuchte Krankheit:
ICD-10 G51.0 / ORPHA: 2809 Fazialparese / Registerdatum 09.01.2024

DRKS00014860: Oberflachen-Elektrostimulation zur Behandlung der Denervierung des M.
zygomaticus / untersuchte Krankheit: ICD-10 G51.0 / ORPHA:2809 Fazialisparese /
Registrierdatum: 08.06.2018

DRKS00022309: Gesichtslahmung: Aktuelle Protokolle fir die Diagnose, Behandlung und
Nachsorge der Patienten in Deutschland und Osterreich / 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

DRKS00024499: Bewertung der therapeutischen Wirkungen der Oberflachen-
Elektrostimulation bei Patienten, die an Blepharospasmus leiden / untersuchte Krankheit: ICD-
10 24.5 / ORPHA:1866 Dystonie / Registrierdatum: 18.02.2021
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DRKS00024595: Bewertung der therapeutischen Wirkungen der Oberflachen-
Elektrostimulation bei Patienten, die an zervikaler Dystonie leiden / untersuchte Krankheit:
ICD-10 24.3 / ORPHA:1866 Dystonie / Registrierdatum: 01.03.2021

DRKS00026940 Verbesserung des Schweregrades von peripheren Fazialisparesen durch
Oberflachenelektrostimulation quantifiziert mit etablierten und euklidischen Ratings /
untersuchte Krankheit: ICD-10 G51.0 / ORPHA 306527 Fazialisparese, hereditare isolierte
kongenitale / Registerdatum: 28.10.2021

EudraCT 2019-003448-58: A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo
controlled, Parallel-group Study to Evaluate the Efficacy, Safety, and Tolerability of Oral
Atogepant for the Prophylaxis of Migraine in Participants with Episodic Migraine Who Have
Previously Failed 2 to 4 Classes of Oral Prophylactic Treatments (ELEVATE)

EudraCT 2021-005239: A Phase 4 Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to
Evaluate the Efficacy and Safety of Rimegepant in Episodic Migraine Prevention with Multiple
Dosing Regimens

EudraCT 2021-003049-40: Interventional, randomized, double-blind, parallel-group, placebo-
controlled study of add-on eptinezumab treatment to brief educational intervention for the
preventive treatment of migraine in patients with dual diagnosis of migraine and medication
overuse headache

DRKS00025964: Pravention des Medikamentenibergebrauchs (MO) und des Kopfschmerzes
durch Medikamenteniibergebrauch (MOH): Eine randomisierte, kontrollierte, parallele,
multizentrische, prospektive Studie unter Verwendung einer mobilen Software / untersuchte
Krankheit: G44.4 / Registerdatum: 04.08.2021.

B-Zentrum 6

DRKS00025265: Einfluss der VA-ECMO in Kombination mit einem extrakorporalen Zytokin-
Hamo-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-10 148.9 / ORPHA:334
familiares 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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NCT03237494: TRAMmoniTTR Study Genetic Screening of an At-risk Population for hATTR
and Monitoring of TTR Positive Subjects (TRAMmMonIiTTR) / untersuchte Krankheit: ICD-10
E85.4 / ORPHA:85451 ATTR-Kardiomyopathie / Registrierdatum: 02.08.2017

EudraCT 2021-004550-33 Immunogenicity and reactogenicity following a booster dose of
COVID-19 mRNA vaccine (Pfizer-BioNtech) and two adjuvanted sub-unit vaccines (SP/GSK)
administered in adults who received 2 doses of Pf...

EudraCt 2021-000713-17 A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and
Efficacy of VX-121 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis

EudraCT2021-000190-81 A prospective multicenter placebo-controlled trial to study the
efficacy and safety of Tiotropium in preventing severe asthma exacerbations in partial and
uncontrolled preschool asthma. TIPP-Study Eine prospektive, placebokontrollierte
multizentrische Studie zur Untersuchung der Wirksamkeit und Sicherheit von Tiotropium bei
der Vorbeugung von schweren Asthma-Exazerbationen bei teil- und unkontrolliertem Asthma
im Vorschulalter. TIPP Studie

EudraCT 2021-000712-13 A Phase 3, Randomized, Double-blind, Controlled Study Evaluating
the Efficacy and Safety of VX-121 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis Who
Are Heterozygous for F508del and a Minimal Function Mutation (F/MF)

B-Zentrum 7

EudraCT 2021-002622-24: A randomized, parallel-group, double-blind, placebo-controlled,
multicenter trial to investigate the efficacy and safety of subcutaneously administered
secukinumab in patients with new-onset og giant cell arteritis (GCA) who are in clinical
remission and eligible for treatment with glucocorticoid-monotherapy (GigAINt)

EudraCT 2019-003407-35: A multicenter, randomizes, doubleblind, placebo-controlled,
parallel-group study to evaluate the efficiacy and safety of dapirolizumab pegol in study
participants with moderately to severely active systemic Lupus erythematosus.

1366-0031: A phase Il, randomised, placebo-controlled, double-blind, parallel-group, efficacy
and safety study of at least 48 weeks of oral Bl 685509 treatment in adults with early early
progressive diffuse cutaneous systemic sclerosis

Metro 2022: Multicentric Evaluation of a Patient-based Self-referral using an Online
Questionnaire

Investigator Initiated Trial/collaboration with Mdinster University Hospital (Institute for
Musculoskeletal Medicine IMM)

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
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NCT03819192: Vorhersage der frilh 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 Friihgeborenen / Registrierdatum: 28.01.2019

B-Zentrum 9

NFL: Forschungsprojekt Neurofilament Light Chain bei der Amyotrophen Lateralsklerose
(Charite Berlin)

Digit-SMA: Digitale Erfassung der ambulanten Versorgung mit einer SMA-Medikation bei
adulter 5g-SMA (SMA-Anwendungsstudie) (AmbulanzPartner)

EUDRA-CT 2019-003797: APL2-ALS-206: doppelverblindete, randomisierte,
placebokontrollierte, multizentrische Phase 2-Studie zur Beurteilung der Wirksamkeit und
Sicherheit von Pegcetacoplan bei Amyotropher Lateralsklerose (Apellis Pharmaceuticals, Inc.)

EUDRA-CT 2020-004040-29: Courage-ALS: Eine doppelverblindete, randomisierte,
placebokontrollierte, multizentrische Phase 3-Studie zur Beurteilung der Wirksamkeit und
Sicherheit von Reldesemtiv bei Patienten mit Amyotropher Lateralsklerose (Cytokinetics, MD)

EUDRA-CT 2013-004503-39: 1G1104: Beurteilung der Wirksamkeit und Sicherheit von
intravendsem (humanem) Flebogamma® 5% DIF von Immunglobulin bei Patienten mit Post-
Polio-Syndrom (GRIFOLS)

EUDRA-CT 2019-000968-18: MGO0003: Eine Phase 3, randomisierte, doppelblinde,
placebokontrollierte Studie zur Wirksamkeit und Sicherheit von Rozanolixozumab bei
erwachsenen Patienten mit generalisierter Myasthenia gravis (PAREXEL)

EUDRA-CT 2020-003230-20: MGO0007: Erweiterungsstudie zur langfristigen Sicherheit,
Tolerabilitdt und Wirksamkeit von Rozanolixozumab bei erwachsenen Patienten mit
generalisierter Myasthenia gravis (PAREXEL)

EUDRA-CT 2019-004256-11: MT-1186-A02: Beurteilung der Sicherheit und Wirksamkeit von
oralem Edaravone bei ALS (Mitsubishi Tanabe Pharma DevelopmentAmerica, Inc.)

EUDRA-CT 2021-003900-42: MT-1186-A04: Eine Phase 3b, multizentrische, randomisierte,
doppel-blinde Verlangerungsstudie zur Evaluation der kontinuierlichen Wirksamkeit und
Sicherheit von oralem Edaravone fur zusatzliche 48 Wochen folgende der Studie MT-118.

EUDRA-CT 2022-002348-33: PHOENIX-ALS Open Label Extension (A35-011): Eine Phase
3b, open-lable-extension Studie zur Evaluation der Sicherheit und Tolerabilitat von AMX0035
bis zu 108 Wochen bei Patienten mit ALS nach Abschluss der A35-004-Studie

EUDRA-CT 2022-002348-33: PHOENIX-ALS: Eine doppelverblindete, randomisierte,
placebokontrollierte, multizentrische Phase 3-Studie zur Beurteilung der Wirksamkeit und
Sicherheit von AMX0035 bei Amyotropher Lateralsklerose (Amylyx Pharmaceuticals Inc.)
inklusive anschliel3ender open-label-extension Studie

Jahresbericht 2023 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 14



https://www.uniklinikum-jena.de/zse/

>

UNIVERSITATS
KLINIKUM Zentrum fur Seltene Erkrankungen
jena

EUDRA-CT 2017-003676-30: ROCK-ALS: Sicherheit, Vertraglichkeit und Wirksamkeit des
ROCK-Inhibitors Fasudil bei Patienten mit ALS

EUDRA-CT  2018-002722-22: TUDCA-ALS: Sicherheit und  Wirksamkeit von
Tauroursodesoxycholsaure (TUDCA) als Zusatzbehandlung bei Patienten mit Amyotropher
Lateralsklerose (ALS) (Humanitas Mirasole S.p.A.)

EUDRA-CT 2021-005611-31: DAZ-ALS (CORT113176-652): eine multizentrische,
randomisierte, placebokontrollierte, doppelblinde Phase 2 Studie zur Bewertung der Sicherheit
und Wirksamkeit von CORT113176 (Dazucorilant) bei Patienten mit amyotropher
Lateralsklerose

EUDRA-CT 2021-006511-29: CARDINALS: eine randomisierte, placebokontrollierte,
doppelblinde Phase 2-Parallel Studie zur Bewertung Sicherheit, Wirksamkeit, Vertraglichkeit,
PK und Biomarker Wirkungen von PTC857 bei erwachsenen Patienten mit amyotropher
Lateralsklerose (PTC Therapeutics, inc.)

EUDRA-CT 2020-003272-41: NIMBLE: Wirksamkeit und Sicherheit der Kombinationstherapie
aus Pozelimab und Cemdisiran bei Patienten mit symptomatischer, generalisierter Myasthenia
Gravis (Regeneron Pharmaceuticals, Inc.)

8. Register

Register und Biobanken sind elementare Bausteine fir die Versorgung und die Erforschung
seltener Erkrankungen. Sie biindeln die Daten zu seltenen Erkrankungen an einem Ort und
ermdglichen regelméRige Datenauswertungen. Die erfassten Daten stellen die Grundlagen flr
viele Forschungsarbeiten und dienen so auch einer besseren Versorgung von Menschen mit
seltenen Krankheiten.

A-Zentrum/Humangenetik
MobiDetails
B-Zentrum 1

CEDATA — Register fur Kinder und Jugendliche mit chronisch entzindlichen
Darmerkrankungen

REKUDA - Register Kurzdarmsyndrom & Darmversagen
B-Zentrum 2

DHR — Deutsches Hamophilieregister
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B-Zentrum 3
ESPED - Erhebungseinheit Seltene Padiatrische Erkrankungen in Deutschland

Nationaler Screeningreport Deutschland [DGNS Deutsche Gesellschaft fur
Neugeborenenscreening]

B-Zentrum 4

GENERATE - German Network for Research on Autoimmune Encephalitis
NEMOS — Neuromyelitis optica study group

B-Zentrum 5

Cochlea-Implantat-Register [Deutsche Gesellschaft flir Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde, Kopf-
und als Hals-Chirurgie]

Facial palsy: current protocols for the diagnosis, treatment and follow-up
of patients in Germany and in Austria

Laryngeal Electromyography findings in patients suffering from unilateral
or bilateral vocal fold paralysis

The Spasmodic Dysphonia (SD): Epidemiology and Patient Management
Kopfschmerzregister DMKG

B-Zentrum 6

Deutsches Mukoviszidose-Register, Dokumentationsstufe 2
PCD-Patientenregister

Register pulmonale Hypertension Jena

Herzinsuffizienzregister Jena

B-Zentrum 7

Kerndokumentation [Gesellschaft fur 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

Hypothermieregister

Frihgeborenen-Register (German Neonatal Network)
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B-Zentrum 9

JENALS - Uberregionales Register zur Verlaufsbeobachtung von Patienten mit
Motoneuronerkrankungen inkl. Biomarkersammlung

SMArtCARE: Verlaufsbeobachtung und Therapieevaluation bei Spinaler Muskelatrophie
(Universitat Freiburg)

MND-Net: nationales Register zur Verlaufbeobachtung von Patienten mit
Motoneuronerkrankungen inkl. Biodatenbank (Leitung: Prof. Dr. A. Ludolph, Ulm)

Registerstudie zum Auftreten von COVID19 bei Patienten mit Neuromuskularen
Erkrankungen

ID-ALS: Klinische Charakteristika, Krankheitsverlauf, medizinische Versorgung und
Haufigkeit genetischer Varianten in den Genen SOD1, C9orf72, FUS und TARDBP bei
Patienten mit sporadischer und familiarer Amyotropher Lateralsklerose (ALS)
(AmbulanzPartner)

9. Informationsveranstaltungen fur Betroffene und Patientenorganisationen

Am ZSE Jena werden regelméaRig Informationsveranstaltungen fur Betroffene und
Patientenorganisationen zu den speziellen Angeboten des Zentrums durchgefiihrt. Diese
Veranstaltungen dienen dazu, Interessierte Uber die speziellen Angebote beziglich
Diagnostik, Therapie und Aktivitditen des ZSE zu informieren. Betroffene erhalten hier
medizinisch-fachliche Informationen zu den in den Fachzentren behandelten
Krankheitsbildern und Behandlungsoptionen.

B-Zentrum 5
3. Jenaer Fazialis-Nerv-Tag, 26.06.2023
Neurolaryngology Workshop Jena, 02./03.11.2023

Treffen Bundesverband der Clusterkopfschmerz-Selbsthilfegruppen CSG e.V., St. Georg
Klinik Leipzig, 2 Vortrage, 03.06.2023

B-Zentrum 6

11. CF Regionaltagung Jena, 16.09.2023
B-Zentrum 9:

DGM-Patientenakademie, 07.06.2023
DGM-ALS-Wochenende, 22.-24.09.2023
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10. Publikationen

Das ZSE Jena betreibt Forschung auf dem Themengebiet der seltenen Erkrankungen und
veroffentlicht die gewonnenen Erkenntnisse regelmafig in wissenschaftlichen Publikationen.
Hierdurch wird Wissen weitergegeben und die fachliche Diskussion angetrieben. Anbei findet
sich die Publikationsliste fur das Jahr 2023.

A-Zentrum

Chen J, Salveridou E, Liebmann L, Sundaram SM, Doycheva D, Markova B, Hubner CA,
Boelen A, Visser WE, Heuer H, Mayerl S. Triac treatment prevents neurodevelopmental and
locomotor impairments in thyroid hormone transporter Mct8/Oatplcl deficient mice. Int J Mol
Sci. 2023; 24:3452. PMID: 36834863. PMCID: PMC9966820. DOI: 10.3390/ijms24043452.

Foronda H, Fu Y, Covarrubias-Pinto A, Bocker HT, Gonzalez A, Seemann E, Franzka P, Bock
A, Bhaskara RM, Liebmann L, Hoffmann ME, Katona I, Koch N, Weis J, Kurth |, Gleeson JG,
Reggiori F, Hummer G, Kessels MM, Qualmann B, Mari M, Diki¢ |, Hibner CA. Heteromeric
clusters of ubigquitinated ER-shaping proteins drive ER-phagy. Nature. 2023; 618:402-410.
PMID: 37225994. PMCID: PMC10247384. DOI: 10.1038/s41586-023-06090-9

Franzka P, Schiiler SC, Kentache T, Storm R, Bock A, Katona I, Weis J, Buder K, Kaether C,
Hubner CA. Impact of hypermannosylation on the structure and functionality of the ER and
the Golgi complex. Biomedicines. 2023; 11:146. PMID: 36672654. PMCID: PMC9856158.
DOI: 10.3390/biomedicines11010146.

Gonzélez A, Covarrubias-Pinto A, Bhaskara RM, Glogger M, Kuncha SK, Xavier A, Seemann
E, Misra M, Hoffmann ME, Brauning B, Balakrishnan A, Qualmann B, Détsch V, Schulman BA,
Kessels MM, Hiubner CA, Heilemann M, Hummer G, Diki¢ |. Ubiquitination regulates ER-
phagy and remodelling of endoplasmic reticulum. Nature. 2023; 618:394-401. PMID:
37225996. PMCID: PMC10247366. DOI: 10.1038/s41586-023-06089-2.

Rathod YD, Abdelgawad R, Hiibner CA, Di Fulvio M. Sic12a2 loss in insulin-secreting 3-cells
links development of overweight and metabolic dysregulation to impaired satiation control of
feeding. Am J Physiol Endocrinol Metab. 2023; 325:E581-E594. PMID: 37819196. DOI:
10.1152/ajpendo.00197.2023.

Fasham J, Huebner AK, Liebmann L, Khalaf-Nazzal R, Maroofian R, Kryeziu N, Wortmann
SB, Leslie JS, Ubeyratna N, Mancini GMS, van Slegtenhorst M, Wilke M, Haack TB,
Shamseldin HE, Gleeson JG, Almuhaizea M, Dweikat I, Abu-Libdeh B, Daana M, Zaki MS,
Wakeling MN, McGavin L, Turnpenny PD, Alkuraya FS, Houlden H, Schlattmann P, Kaila K,
Crosby AH, Baple EL, Hibner CA. SLC4A10 mutation causes a nheurological disorder
associated with _impaired GABAergic transmission. Brain. 2023; 146:4547-4561. PMID:
37459438. PMICD: PMC10629776. doi: 10.1093/brain/fawad235.

Vitzthum H, Koch M, Eckermann L, Svendsen SL, Berg P, Hibner CA, Wagner CA, Leipziger
J, Meyer-Schwesinger C, Ehmke H. The AE4 transporter mediates kidney acid-base sensing.
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Nat Commun. 2023; 14:3051. PMID: 37236964. PMCID: PMC10220024. DOI:
10.1038/s41467-023-38562-X.

Annette Lischka, Katja Eggermann, , Maike F Dohrn, Petra LasSuthova, Florian Kraft, Matthias
Begemann, Daniela Dey, Thomas Eggermann, Danique Beijer, Jana Soukalova, Matilde
Laura, Alexander M Rossor, Radim Mazanec, Jonas Van Lent, Pedro J Tomaselli, Martin
Ungelenk, Karlien Y Debus, Shawna M E Feely, Dieter Glaser, Sujatha Jagadeesh, Madelena
Martin, Geeta M Govindaraj, Pratibha Singhi, Revanth Baineni, Niranjan Biswal, Marisol Ibarra-
Ramirez, Maryse Bonduelle, Burkhard Gess, Juan Romero Sanchez, Renu Suthar, Vrajesh
Udani, Atchayaram Nalini, Gopikrishnan Unnikrishnan, Wilson Marques Junior, Sandra
Mercier, Vincent Procaccio, Céline Bris, Beena Suresh, Vaishnavi Reddy, Mariola
Skorupinska, Nathalie Bonello-Palot, Fanny Mochel, Georg Dahl, Karthika Sasidharan, Fiji M
Devassikutty, Sheela Nampoothir, Maria J Rodovalho Doriqui, Wolfgang Muiller-Felber,
Katharina Vill, Tobias B Haack, Andreas Dufke, Michael Abele, Rolf Stucka, Saima Siddiqi,
Noor Ullah, Stephanie Spranger, Deborah Chiabrando, Behiye S Bolgil, Yesim Parman, Pavel
Seeman, Angelika Lampert, J6rg B Schulz, John N Wood, James J Cox, Michaela Auer-
Grumbach, Vincent Timmerman, Jonathan de Winter, Andreas C Themistocleous, Michael
Shy, David L Bennett, Jonathan Baets, Christian A Hilbner, Enrico Leipold, Stephan Zichner,
Miriam Elbracht, Arman Cakar, Jan Senderek, Thorsten Hornemann, C Geoffrey Woods, Mary
M Reilly, Ingo Kurth. Genetic landscape of congenital insensitivity to pain and hereditary
sensory _and _autonomic __neuropathies. Brain. 2023 Dec 1;146(12):4880-4890. doi:
10.1093/brain/awad328. PMID: 37769650. PMCID: PMC10689924.

Marine Tessier, Marta Saez Garcia, Emmanuelle Goubert, Edith Blasco, Amandine Consumi,
Benoit Dehapiot, Li Tian, Florence Molinari, Jerome Laurin, Frangois Guillemot, Christian A
Hubner, Christophe Pellegrino, Claudio Rivera. Bumetanide induces post-traumatic microglia-
interneuron contact to promote neurogenesis and recovery. Brain. 2023 Oct 3;146(10):4247-
4261. doi: 10.1093/brainfawad132. PMID: 37082944. PMCID: PMC10545516.

Samu N Kurki, Pavel Uvarov, Alexey S Pospelov, Kalevi Trontti, Antje K Hubner,
Rakenduvadhana Srinivasan, Masahiko Watanabe, liris Hovatta, Christian A HiUbner, Kai
Kaila, Mari A Virtanen. Expression patterns of NKCC1 in neurons and non-neuronal cells
during cortico-hippocampal development. Cereb Cortex. 2023 May 9;33(10):5906-5923. doi:
10.1093/cercor/bhac470. PMID: 36573432. PMCID: PMC10183754.

B-Zentrum 1

Alex Soriano, Philippe Montravers, Matteo Bassetti, Galina Klyasova, George Daikos, Paurus
Irani, Gregory Stone, Richard Chambers, Pascale Peeters, Mitesh Shah, Claire Hulin, Natalia
Albuquerque, Efim Basin, Benjamin Gaborit, Irene Kourbeti, Francesco Menichetti, Maria
Teresa Perez-Rodriguez, Mathias W Pletz, Marisa Sanchez, lvan Trompa, Anita Verma,
Maria Lavinea N de Figueiredo, Claudie Charbonneau. The Use and Effectiveness of
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Lochmiller H, Kirschner J; SMArtCARE study group._Effect of nusinersen on motor, respiratory
and bulbar function in early-onset spinal muscular atrophy. Brain. 2023 Feb 13;146(2):668-
677. doi: 10.1093/brainfawac252. PMID: 35857854.

B-Zentrum 4

Chung HY, Wickel J, Oswald M, Dargvainiene J, Rupp J, Rohde G, Witzenrath M, Leypoldt
F, Konig R, Pletz MW, Geis C; CAPNETZ Study Group. Neurofilament light chain levels
predict encephalopathy and outcome in community-acquired pneumonia. Ann Clin Transl
Neurol. 2023 Feb;10(2):204-212. doi: 10.1002/acn3.51711. Epub 2022 Dec 8. PMID:
36479924 Free PMC article.

Nils Mein, Nikolai von Stackelberg, Jonathan Wickel, Christian Geis, Ha-Yeun Chung: Low-
dose PLX5622 treatment prevents neuroinflammatory and neurocognitive sequelae after
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Tania Kimpfel, Franziska S Thaler; German Network for Research on Autoimmune
Encephalitis (GENERATE); Early Neuroaxonal Damage in Neurologic Disorders Associated
With GAD65 Antibodies. Neurol Neuroimmunol Neuroinflamm. 2023 Nov 1;11(1):e200176.
doi: 10.1212/NXI1.0000000000200176. Print 2024 Jan. PMID: 37914416, PMCID:
PMC10624332

Joseph Kuchling, Betty Jurek, Mariya Kents, Jakob Kreye, Christian Geis, Jonathan Wickel,
Susanne Mueller, Stefan Paul Koch, Philipp Boehm-Sturm, Harald Priss, Carsten Finke;
Impaired functional connectivity of the hippocampus in translational murine models of NMDA-
receptor antibody associated neuropsychiatric pathology. Mol Psychiatry. 2023 Oct 24. doi:
10.1038/s41380-023-02303-9. Online ahead of print. PMID: 37875549.

Mihai Ceanga, Vahid Rahmati, Holger Haselmann, Lars Schmidl, Daniel Hunter, Anna-
Katherina Brauer, Sabine Liebscher, Jakob Kreye, Harald Priss, Laurent Groc, Stefan
Hallermann, Josep Dalmau, Alessandro Ori, Manfred Heckmann, Christian Geis; Human
NMDAR autoantibodies disrupt excitatory-inhibitory balance, leading to hippocampal network
hypersynchrony. Cell Rep. 2023 Oct 31;42(10):113166. doi: 10.1016/j.celrep.2023.113166.
Epub 2023 Sep 27. PMID: 37768823
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Ruprecht, Makbule Senel, Jan-Patrick Stellmann, Florian Then Bergh, Corinna Trebst,
Hayrettin Tumani, Clemens Warnke, Brigitte Wildemann, Achim Berthele; Neuromyelitis
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Study Group (NEMOS). Part II: Attack therapy and long-term management. J Neurol. 2024
Jan;271(1):141-176. doi: 10.1007/s00415-023-11910-z. Epub 2023 Sep 7. PMID: 37676297
PMCID: PMC10770020.

Anjali A Roeth, Dominik Jauch, Heinz J Buhr, Carsten Klinger, Nils Sommer, Nicolas
Wachter, Daniel Hartmann, Andreas Schnitzbauer, Christian Geis, Christian Boedecker,
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An Inventory. Zentralbl Chir. 2023 Oct;148(5):415-424. doi: 10.1055/a-2068-4323. Epub
2023 Jun 20. PMID: 37339662.

Nina Hahn, Martin Bens, Marin Kempfer, Christin Reil3ig, Lars Schmidl, Christian Geis:
Protecting RNA quality for spatial transcriptomics while improving immunofluorescent
staining quality. Front Neurosci. 2023 May 18:17:1198154. doi: 10.3389/fnins.2023.1198154.
eCollection 2023. PMID: 37274189, PMCID: PMC10234422.

Barbora Bircak-Kuchtova, Ha-Yeun Chung, Jonathan Wickel, Johannes Ehler, Christian
Geis: Neurofilament light chains to assess sepsis-associated encephalopathy: Are we on the
track toward clinical implementation? Crit Care. 2023 May 31;27(1):214. doi:
10.1186/s13054-023-04497-4. PMID: 37259091, PMCID: PMC10230136.

Ha-Yeun Chung, Jonathan Wickel, Nina Hahn, Nils Mein, Meike Schwarzbrunn, Philipp
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Nina Hempel, Lars Schmidl, Marco Groth, Nico Andreas, Juliane Goétze, Sina M Coldewey,
Michael Bauer, Christian Mawrin, Justina Dargvainiene, Frank Leypoldt, Stephan Steinke,
Zhao-Qi Wang, Michael Hust, Christian Geis: Microglia mediate neurocognitive deficits by
eliminating C1g-tagged synapses in sepsis-associated encephalopathy. Sci Adv. 2023 May
26;9(21):eabq7806. doi: 10.1126/sciadv.abq7806. Epub 2023 May 26. PMID: 37235660,
PMCID: PMC10219600.

Huppke B, Reinert MC, Hummel-Abmeier H, Stark W, Gartner J, Huppke P. Pretreatment
Neurofilament Light Chain Serum Levels, Early Disease Severity, and Treatment Response
in Pediatric Multiple Sclerosis. Neurology. 2023 Nov 7;101(19):e1873-e1883. doi:
10.1212/WNL.0000000000207791. Epub 2023 Sep 25. PMID: 37748882

Wong KM, Wegener E, Baradaran-Heravi A, Huppke B, Gartner J, Huppke P. Evaluation of
Novel Enhancer Compounds in Gentamicin-Mediated Readthrough of Nonsense Mutations
in Rett Syndrome. Int J Mol Sci. 2023 Jul 19;24(14):11665. doi: 10.3390/ijms241411665.
PMID: 37511424
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Gerd Fabian Volk, Caroline Cora Kraus, Steffen U Eisenhardt, Shai Rozen. Special Issue:
Evidence-Based Diagnosis and Management of Facial Nerve Disorders. Diagnostics (Basel).
2023 Sep 26;13(19):3056. doi: 10.3390/diagnostics13193056. PMID: 37835799. PMCID:
PMC10572159.

Dirk Arnold, Jovanna Thielker, Carsten M Klingner, Orlando Guntinas-Lichius, Gerd Fabian
Volk. Selective zygomaticus muscle activation by ball electrodes in synkinetically reinnervated
patients after facial paralysis. Front Rehabil Sci. 2023 Oct 16:4:1205154. doi:
10.3389/fresc.2023.1205154. eCollection 2023. PMID: 37908489. PMCID: PMC10613664.

Jakob Hochreiter, Eric Hoche, Luisa Janik, Gerd Fabian Volk, Lutz Leistritz, Christoph
Anders, Orlando Guntinas-Lichius. Machine-Learning-Based Detecting of Eyelid Closure and
Smiling Using Surface Electromyography of Auricular Muscles in Patients with Postparalytic
Facial Synkinesis: A Feasibility Study. Diagnostics (Basel). 2023 Feb 2;13(3):554. doi:
10.3390/diagnostics13030554. PMID: 36766657. PMCID: PMC9914547.

Vanessa Trentzsch, Nadiya Mueller, Martin Heinrich, Anna-Maria Kuttenreich, Orlando
Guntinas-Lichius, Gerd Fabian Volk, Christoph Anders. Test-retest reliability of high-
resolution surface electromyographic activities of facial muscles during facial expressions in
healthy adults: A prospective observational study. Front Hum Neurosci. 2023 Mar
13:17:1126336. doi: 10.3389/fnhum.2023.1126336. eCollection 2023. PMID: 36992792.
PMCID: PMC10040741.

Orlando Guntinas-Lichius, Vanessa Trentzsch, Nadiya Mueller, Martin Heinrich, Anna-Maria
Kuttenreich, Christian Dobel, Gerd Fabian Volk, Roland Gralme, Christoph Anders. High-
resolution surface electromyographic activities of facial muscles during the six basic emotional
expressions _in_healthy adults: a prospective observational study. Sci Rep. 2023 Nov
6;13(1):19214. doi: 10.1038/s41598-023-45779-9.PMID: 37932337. PMCID: PMC10628297.

Nicht-medikamentdse Verfahren und multimodale Migranetherapie, Storch, Peter und
Moller, Benjamin, Moderne Praxis der Migranetherapie — bewdéhrte Strategien und
Innovationen, Maihdfner, Christian, 1. Auflage — Bremen: UNI-MED, 2022, ISBN 978-3-8374-
1644-2
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Stephanie Grager, Rosalie Pfirschke, Michael Lorenz, Daniel Vilser, Martin Kramer, Hans-
Joachim Mentzel, Katja Glutig. Lung ultrasound in children and adolescents with long-term
effects of COVID-19: Initial results. Front Pediatr. 2023 Mar 24:11:1112881. doi:
10.3389/fped.2023.1112881. eCollection 2023. PMID: 37033176. PMCID: PMC10080098.
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551. doi: 10.1007/s00393-022-01284-4. Epub 2022 Oct 20. PMID: 36264331. PMCID:
PMC10495514.
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doi: 10.1007/s00393-023-01395-6. Online ahead of print. PMID: 37566120

Tobias Hoffmann, Peter Oelzner, Ulf Teichgrdber, Marcus Franz, Nikolaus Galler, Claus
Kroegel, Gunter Wolf, Alexander Pfeil. Diagnosing lung involvement in _inflammatory
rheumatic diseases-Where do we currently stand? Front Med (Lausanne). 2023 Jan
11:9:1101448. doi: 10.3389/fmed.2022.1101448. eCollection 2022. PMID: 36714096. PMCID:
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Zachary S Wallace, Zenas Z N Yiu, Jinoos Yazdany, Philip C Robinson, Catherine H Smith.
Characteristics associated with poor COVID-19 outcomes in people with psoriasis, psoriatic
arthritis _and axial spondyloarthritis: data from the COVID-19 PsoProtect and Global
Rheumatology Alliance physician-reported registries. Ann Rheum Dis. 2023 May;82(5):698-
709. doi: 10.1136/ard-2022-223499. Epub 2023 Feb 14. PMID: 36787993. PMCID:
PMC10176347.
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Tobias Hoffmann, UIf Teichgraber, Bianca Lassen-Schmidt, Claus Kroegel, Martin Kramer,
Martin Forster, Diane Renz, Peter Oelzner, Joachim Bottcher, Marcus Franz, Gunter Wolf,
Felix Guttler, Alexander Pfeil. Is JAK inhibition an option in the treatment of interstitial lung
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V D Vo Chieu, V Vo Chieu, F Dressler, N Kornemann, A Pfeil, J Béttcher, F Streitparth, L D
Berthold, M Dohna, D M Renz, S Hellms. Juvenile idiopathic arthritis of the knee: is contrast
needed to score disease activity when using an augmented MRI protocol comprising PD-
weighted sequences? Eur Radiol. 2023 May;33(5):3775-3784. doi: 10.1007/s00330-022-
09292-3. Epub 2022 Dec 6. PMID: 36472701. PMCID: PMC10121492.
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Anne Mareike Schulz, Angela Lauten, Thomas Lehmann, Hans Proquitté, Felicitas Eckoldt,
Friederike Weigel, Hans-Joachim Mentzel, Uwe Schneider, Ulrike John-Kroegel. Amniotic
fluid content in children with kidney and urinary tract anomalies determines pre- and postnatal
development. Pediatr Nephrol 2023 Nov;38(11):3635-3643. doi: 10.1007/s00467-023-05988-
w. Epub 2023 May 23. PMID: 37219638, PMCID: PMC10514154.
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Nissle in Term Neonates. Klin Padiatr 2023 Jul;235(4):213-220. doi: 10.1055/a-1970-4340.
Epub 2022 Nov 29. PMID: 36446590. PMCID: PMC10328724.
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of print. PMID: 38095684.
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Hahnemann ML, Kronsbein K, Karger B, Feld K, Banaschak S, Helmus J, Mentzel HJ, Pfeiffer
H, Wittschieber D. Characterization of subdural collections in initial neuroimaging of abusive
head trauma: Implications for forensic age diagnostics and clinical decision-making. Eur J
Radiol. 2023 Feb;159:110652. doi: 10.1016/j.ejrad.2022.110652. Epub 2022 Dec 15. PMID:
36577185.

M Fiebich, 3 Ammon, M Borowski, H de Las Heras Gala, R Loose, H-J Mentzel, B Poppe. Use
of patient radiation shielding in diagnostic and interventional radiology. Radiologie (Heidelb).
2023 Jun;63(6):461-470. doi: 10.1007/s00117-023-01157-0. Epub 2023 May 12. PMID:
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diagnostics: studies on the evaluation of the ossification process by means of T1- and PD/T2-
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