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1	 Das Zentrum für Seltene Erkrankungen der Uniklinik 
Köln im Überblick

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen, im Nachfolgenden CESEK genannt, ist eine fachübergreifen-
de Einrichtung der Uniklinik Köln und setzt sich zum Ziel, die medizinische Versorgung von Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen zu verbessern, indem es Patientinnen und Patienten, Behandelnde 
sowie Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler vernetzt.

Das übergeordnete Referenzzentrum (A-Zentrum) ist dabei Kontaktstelle für Patientinnen und 
Patienten und deren Behandelnde. Es vermittelt Menschen mit gesicherter seltener Diagnose oder 
klarer Verdachtsdiagnose an die passenden spezialisierten Fachzentren (B-Zentren) innerhalb der 
Uniklinik Köln und darüber hinaus. Dort werden die Patientinnen und Patienten in einem interdiszipli-
nären Team diagnostisch abgeklärt, langfristig wissenschaftsnah betreut und behandelt. 

Das A-Zentrum ist außerdem Anlaufstelle für Menschen mit unklarer Diagnose, bei denen der 
Verdacht auf eine seltene Erkrankung besteht. Um den Diagnoseweg zu verkürzen und zielgerichtet 
eine Weiterbehandlung einzuleiten, werden interdisziplinär Empfehlungen zum Procedere erarbei-
tet. 

Die Weiterentwicklung der genetischen Diagnostik ermöglicht in manchen Fällen die Aufklärung 
bisher unklarer Diagnosen und die Erstbeschreibung neuer Erkrankungen. Um die Diagnostik und 
Therapie seltener Erkrankungen langfristig zu verbessern, ist daher auch die Forschung Kernaufga-
be unseres Zentrums. Darüber hinaus nimmt es übergreifende Aufgaben wahr: Die Kontaktpflege zu 
Patientenselbsthilfeorganisationen, die Lehre, Fort- und Weiterbildung auf dem Gebiet der seltenen 
Erkrankungen sowie die Mitarbeit an der nachhaltigen Finanzierung der Zentrenstruktur.  
 

1.1	 Aufbau und Organisation
Das Zentrum für Seltene Erkrankungen Köln wurde 2016 als eine Einrichtung der Uniklinik Köln 
gegründet. 

Der Vorstand des Typ A-Zentrums wird gebildet aus Vertretern der Klinik und Poliklinik für Kinder- 
und Jugendmedizin, dem Institut für Humangenetik, der Klinik und Poliklinik für Innere Medizin II und 
der Klinik und Poliklink für Neurologie. Die Sprecherfunktion des Typ A-Zentrums wird durch Herrn 
Prof. Dr. med. Jörg Dötsch übernommen, ärztliche Lotsen sind Frau Dr. med. Burkert, Herr PD Dr. 
Wunderlich, Herr Mendelin und Herr Dr. Rehberg.

2025 waren 13 Typ-B-Zentren im CESEK integriert. Alle  Expertenzentren bieten die gesamte 
Diagnostik- und Therapieinfrastruktur für verschiedene Krankheitsgruppen. Das A-Zentrum über-
nimmt hier im Sinne eines krankheitsübergreifenden Referenzzentrums die Koordination dieser 
Typ-B-Zentren.

Das CESEK hat sich mit den übrigen 6 ZSE in NRW zu einem Netzwerk zusammengeschlossen. Alle 
ZSE stehen als Behandlungs- und Forschungszentren mit unterschiedlichen Expertisen für bestimm-
te Seltene Erkrankungen in engem Austausch mit dem CESEK.  Das CESEK ist Mitglied von NAMSE 
Netz e.V. und der AG ZSE Deutschland.

Das CESEK nimmt 2024 an insgesamt 3 European Reference Networks (ERNs) teil und übernimmt 
koordinierende Aufgaben in einem Deutschen Referenz Netzwerk.
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Diese vernetzte Struktur stellt sicher, dass für Patientinnen und Patienten mit initial unklarer 
Diagnose eine umfassende Diagnostik- und Therapieinfrastruktur vorgehalten wird.

In allen Typ-B Zentren und dem Typ A-Zentrum stehen die Leiterinnen und Leiter mit mindestens 20 
Wochenstunden als Ansprechpartner zur Verfügung, um die professionelle Versorgung von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen oder ungeklärter Diagnose zu gewährleisten.

Die Fachzentrumsleitungen verfügen über eine herausragende Expertise für die Behandlung 
seltener Indikatorerkrankungen und sind Ansprechpartnerinnen und Ansprechpartner für Patien-
tinnen und Patienten, deren Angehörige, ärztliche Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter sowie weitere 
Leistungserbringer (z. B. andere Krankenhäuser, Reha – Einrichtungen, niedergelassene Ärztinnen 
und Ärzte). 

Für die jeweilige seltene Erkrankung stehen an den Zentren interdisziplinäre und multiprofessionelle 
Teams zur Versorgung der Patientinnen und Patienten zur Verfügung.

An 9 von 13 Expertenzentren ist die Klinik und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin der Uniklinik 
Köln beteiligt bzw. leitet diese. Das ist wichtig, weil sich die meisten seltenen Erkrankungen bereits in 
der Kindheit manifestieren und dort dann auch diagnostiziert werden müssen. Auch ist die klinische 
Symptomatik nicht selten lebensbedrohlich, sodass eine sofortige stationäre Aufnahme in einer Kin-
derklinik mit viel Expertise zur Stabilisierung und Einleitung einer Therapie erfolgen muss. 

Seltene Erkrankungen sind zwar nicht immer, aber zu etwa 80 % auf eine genetische Ursache zu-
rückzuführen. Dies kann eine Veränderung in einem einzelnen Gen sein oder es wirken genetische 
Faktoren und äußere Einflüsse zusammen. Eine Vielzahl von Untersuchungen kann im molekularge-
netischen Labor des Instituts für Humangenetik/MVZ der Uniklinik Köln angeboten werden.
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Bei unklaren Erkrankungen oder Erkrankungen, für die Veränderungen in vielen unterschiedlichen 
Genen als Ursache in Frage kommen, können seit dem 1. Juli 2016 auch in der Routinediagnostik die 
neuesten Methoden des sogenannten „Next Generation Sequencing“ (NGS) zur Aufdeckung der 
krankheitsverursachenden Genveränderung eingesetzt werden. Es werden entweder sogenannte 
Genpanel (alle Gene, die einem bestimmten Krankheitsbild zugeordnet werden, z. B. Neuromus-
kuläre Erkrankungen, Osteogenesis imperfecta, Nierenerkrankungen, Mentale Retardierung etc.), 
alle derzeit bekannten Gene, die mit monogenen genetischen Erkrankungen assoziiert wurden (ca. 
4800) (Mendeliom) alle kodierenden Genabschnitte (das Exom) oder sogar die Gesamtheit aller 
21.000 Gene eines Menschen (das Genom) auf einmal untersucht. Dadurch ist es möglich, innerhalb 
weniger Wochen oder Monate bislang unbekannte, ursächliche Genveränderungen zu identifizieren.

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen führt mit dem Institut für Humangenetik der Uniklinik Köln 
die verschiedenen Anstrengungen zur Diagnostik von seltenen Erkrankungen auf klinischer und mo-
lekulargenetischer Ebene zusammen. Im Falle von Erkrankungen, für die noch keine molekulargene-
tische Routinediagnostik zur Verfügung steht, oder bei bislang ungeklärten Erkrankungen, nutzen 
wir die in den Typ-B-Zentren vorhandene exzellente Forschungskompetenz sowie die bestehenden 
vielfältigen Kooperationen in nationalen und internationalen Verbünden, um innovative Diagnostik-
strategien zu entwickeln und im klinischen Alltag zu etablieren.

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen nimmt am Modellvorhaben Genomsequenzierung teil. Das 
Modellvorhaben bildet das Kernstück der Nationalen Strategie für Genommedizin und trägt dazu bei 
die Genommedizin in die Gesundheitsversorgung in Deutschland zu integrieren.Im Rahmen des Mo-
dellvorhabens zur Genomsequenzierung werden Personen mit Seltenen Erkrankungen untersucht. 
Es geht darum , genetische Veränderungen zu identifizieren, die diese Krankheit potentiell verursa-
chen könnten. Dies ermöglicht eine frühzeitige und genauere Diagnose sowie maßgeschneiderte 
Behandlungen, die individuell auf die genetischen Besonderheiten der Patientinnen und Patienten 
zugeschnitten sind. Für ein definiertes Patientenkollektiv mit unklarer Diagnose und dem Vorliegen 
eines Verdachts auf eine seltene Erkrankung kann so mittels Fallkonferenzen und Exomsequenzie-
rungen zu einer Sicherung der Diagnose beigetragen werden.

In unserem Institut für Humangenetik werden jährlich ca. 1600 molekulargenetische Analysen durch-
geführt. 40–50 % der Patientinnen und Patienten erhalten nach einer Exomsequenzierung eine 
Diagnose. 

1.2	 Organisation des Erstkontaktes
Seit dem 4. Quartal 2021 ist der Erstkontakt primär über die zwei Online Fragebögen „Fragebogen 
bei unklarer Diagnose“ und „Kurzfragebogen bei bekannter Diagnose“ organisiert. Diese sind auf 
der Webseite des CESEK unter dem Reiter „Patient werden“ zu finden (s.https://www.uk-koeln.de/
kliniken-institute-und-zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/patient-werden/). 

Die Kontaktaufnahme kann weiterhin auch telefonisch, per Fax, Post oder Email an das Zentrale 
Postfach des CESEK erfolgen:
Kontakt:  
Uniklinik Köln 
Sekretariat des Zentrums für Seltene Erkrankungen
Maren Schmitz
E-Mail: maren.schmitz1@uk-koeln.de

Geschäftsführung Zentrum für Seltene Erkrankungen
Daniela Rehburg, Dipl. Betriebswirtin, Schwerpunkt Gesundheitsmanagement
Kerpener Str. 62, 50937 Köln
E-Mail: cesek@uk-koeln.de
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Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose werden nach Eintreffen des ausgefüllten Online-
fragebogens von den Mitarbeitenden des CESEK telefonisch zur Vereinbarung eines Termins in der 
Präsenzsprechstunde für unklare Diagnosen kontaktiert. Die Sprechstundenzeiten können Sie unse-
rer Homepage entnehmen. Wir bieten sowohl Präsenzsprechstunden als auch Videosprechstunden 
an.

Patientinnen und Patienten mit bekannter Diagnose oder hochgradigem Verdacht auf eine Erkran-
kung werden nach Sichtung des Fragebogens von den Mitarbeitenden des CESEK zur Einsendung 
von aussagekräftigen Unterlagen und eines Überweisungsscheins aufgefordert. Nach postalischem 
Eingang der Unterlagen wird nach kurzer Einschätzung der ärtzlichen Lotsin das weitere Prozedere 
im CESEK individuell entschieden.

Um eine zeitnahe Versorgung der Patientinnen und Patienten zu gewährleisten ist die Patientenlot-
sin werktäglich telefonisch in der Zeit unter der Telefonnummer 0221 478-97684 zu erreichen. Eine 
Emailanfrage kann jederzeit unter cesek@uk-koeln.de erfolgen. E-Mails werden täglich beantwortet.

1.3	 Patientenpfad des CESEK
Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen benötigen im Durchschnitt 7 Jahre bis die 
richtige Diagnose gestellt wird. Patientinnen und Patienten die trotz zahlreicher Arztkontakte ohne 
Diagnose ihrer somatischen Beschwerden bleiben, sollen in einem Zentrum für seltene Erkran-
kungen durch die Bündelung von Expertise eine zutreffende diagnostische Einordnung erhalten. 
Durch die Sicherung einer Diagnose wird erst der Zugang zur Therapie ermöglicht. Eine Teilhabe am 
öffentlichen Leben und somit eine Verbesserung der Lebensqualität kann oft erst mit der Diagnose-
stellung erfolgen.

Wurde die Diagnose dann gesichert, sollen die Patientinnen und Patienten möglichst wohnortnah an 
ein Expertenzentrum regelhaft angebunden werden. Die Betreuung erfolgt leitliniengerecht, sofern 
Leitlinien bereits definiert wurden und diese sichern dadurch die diagnostische, therapeutische und 
präventive Qualität. Neueste wissenschaftliche Erkenntnisse werden bei diesen Optionen berück-
sichtigt. Veränderungen, wie etwa ein Fortschreiten der Erkrankung oder das Hinzukommen neuer 
Symptome können frühzeitig erkannt und behandelt werden.

Der Patientenpfad für Patientinnen und Patienten mit und ohne gesicherte Diagnose ist in SOPs 
schriftlich festgehalten und orientiert und erfolgt krankheitsübergreifend im Typ A-Zentrum bzw. 
krankheitsspezifisch in den Typ B-Zentren. Der NAMSE-Kriterienkatalog liegt dem Patientenpfad 
zugrunde.
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Der Weg zur Diagnose kann der folgenden Grafik entnommen werden: 

Online Kurzfragebogen „Bekannte Diagnose“Onlinefragebogen „Unklare Diagnose“

Patientenanfrage über Telefon, Fax, E-Mail oder postalische Einsendung

Patienten mit
unklarer Diagnose

Patienten mit gesicherter 
Diagnose oder starkem Verdacht

Telefonische Kontaktaufnahme
durch SHKs zur Terminvereinbarung 

Anforderung von Überweisung 
und Befunden

Terminvereinbarung
Sprechstunde

Ggf. nach Rücksprache
mit ärztlicher Lotsin

Ggf. regionale/überregionale Fallkonferenz

Ggf. weitere Koordination durch Typ-A-Zentrum

Präsenzsprechstunde ärztliche Lotsin: 
Anamnese, Untersuchung, Sichtung

Interdisziplinäre Fallkonferenz

Erstellen einer ausführlichen, zusammenfassenden Kasuistik, Recherche und 
Expert:innen aus Typ-B-Zentren und anderen internen Behandlungszentren
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Durch die hervorragende bundesweite Vernetzung des CESEK einerseits und der Möglichkeit 
modernste humangenetische Diagnostik in Anspruch nehmen zu können andererseits kann für 
Betroffene die „Patientenodysse“ frühzeitig beendet werden, die Patientinnen und Patienten einer 
zielgerichteten Therapie zugeführt werden und die Teilhabe am Öffentlichen Leben ermöglicht 
werden.

Leider gelingt das nicht immer, sodass Patientinnen und Patienten zunächst für die Verlaufskontrol-
le angebunden werden müssen und sich dann bei veränderter Symptomatik erneut an das CESEK 
wenden können. Auch besteht die Möglichkeit, dass zu einem späteren Zeitpunkt bessere Erkennt-
nisse oder Diagnostikmöglichkeiten vorliegen, um die Diagnose zu stellen.
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1.4	 Fallzahlen 2025

Kodierung mit Orphancodes
Gemäß §301 Abs. 2 Satz 4 und 5 SGB V und den entsprechenden Veröffentlichungen des Bundes-
instituts für Arzneimittel und Medizinprodukte (BfArM) haben Krankenhäuser ab dem 01.04.2023 
Angaben zu Seltenen Erkrankungen gemäß der Alpha ID-SE Kodierung vorzunehmen. Das Zentrum 
für Seltene Erkrankungen Köln hat dazu die technischen Voraussetzungen geschaffen und trägt 
so zur Gewinnung epidemiologischer Erkenntnisse zu Seltenen Erkrankungen bei. Dieses Wissen 
befördert die Forschung, Diagnostik und Therapie von Seltenen Erkrankungen und verbessert so die 
Lebens- und Versorgungsqualität von Menschen mit Seltenen Erkrankungen. 
 
 
 
 
 
 

  Fälle UKK gesamt ambulant + stationär 		    Fälle mit seltenen Diagnosen gesamt

  Fälle A-Zentrum

420.445
Fälle

125.462
Fälle

640
Fälle
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2	 Die Arbeit des Typ-A-Zentrums des CESEK

2.1	 Vernetzung
Um eine seltene Erkrankung zu diagnostizieren braucht es oft viele Experten, die interdisziplinär und 
multiprofessionell miteinander ihre Expertise teilen und bündeln. Deshalb legt das CESEK großen 
Wert darauf die bestehenden Verbünde und und Wissenschaftsstrukturen auszubauen und zu wei-
terzuentwickeln.

2.1.1	 NRW ZSE - Das Netzwerk der Zentren für Seltenen Erkrankungen in NRW
Das NRW - ZSE wurde durch Förderung des Ministeriums für Arbeit, Gesundheit und Soziales 
(MAGS) aufgebaut und hat seine Verstetigung in einem Kooperationsvertrag festgehalten und führt 
die Inhalte konstant fort. So findet jährlich ein gemeinsames Symposion „Zebras und Kolibris“ für 
ärztliches Personal statt und für Studierende wird eine Fortbildungsakademie (FAKSE) „MasterC-
lass“ angeboten. Auch in 2025 konnten zahlreiche Veranstaltungen zur Fort- und Weiterbildung 
durch das Netzwerk angeboten werden. Eine Gesamtübersicht der Veranstaltungen – auch für Zu-
künftige – finden Sie unter dem folgenden Link: https://nrw-zse.de/fakse/veranstaltungsueber-
sicht/

Außerdem finden seit 2020 regelmäßig gemeinsame Fallkonferenzen für Patientinnen und Patienten 
mit unklarer Diagnose im Netzwerk statt. Das NRW ZSE besteht seit 2017 und ist ein Verbund aller 
ZSE der Uniklinika in NRW. https://nrw-zse.de

2.1.2	 Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland  
(AG-ZSE) 

Auch auf bundesweiter Ebene ist das CESEK als Mitglied der „Arbeitsgemeinschaft der Zentren für 
Seltene Erkrankungen in Deutschland“ (AG-ZSE) mit anderen Zentren für Seltene Erkrankungen 
vernetzt. Hier werden gemeinsame Aktivitäten der Zentren und ihrer Mitarbeiter koordiniert.
Im Rahmen der AG-ZSE finden auch regelmäßige Treffen aller ärztlichen Lotsen statt.

2.1.3	 NAMSE-Netz e.V. 
Im Nationalen Aktionsplan für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) wurden Maßnah-
men, die die gesundheitliche Situation von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen 
in Deutschland verbessern sollen, erarbeitet. Hierzu gehört insbesondere die Einrichtung, Weiter-
entwicklung und Vernetzung von Zentren für Seltene Erkrankungen. Der 2018 gegründete Verein 
NAMSE-Netz e.V. hat das Ziel, universitäre Zentren, die den Maßnahmen des Nationalen Aktions-
plans entsprechen, in ihrer Entwicklung zu unterstützen und ihre Vernetzung zu fördern.  
https://www.namse-netz.de

2.2	 Öffentlichkeitsarbeit
Im CESEK liegt ein Konzept zur Öffentlichkeitsarbeit vor. 
Das CESEK steht in engem Kontakt mit der Presseabteilung der Uniklinik Köln. Die Abteilung für  
Unternehmenskommunikation und Marketing nimmt an den regelmäßigen Zentrumssitzungen teil. 

Die Presseabteilung koordiniert sowohl die klassischen Print- und Rundfunkbeiträge, als auch die 
Öffentlichkeitsarbeit über digitale Kanäle wie die Onlinedienste Twitter und Youtube auf unserer 
Homepage und auf Youtube zur Patienteninformation veröffentlicht. 

Imagefilme über das Typ A-Zentrum und die Typ B-Zentren werden auf unserer Homepage und auf 
dem klinikeigenen Youtube-Kanal zur Patienteninformation einem breitem Publikum zur Verfügung 
gestellt. https://youtu.be/9qy2S3hKLRk.

https://nrw-zse.de/fakse/veranstaltungsuebersicht/
https://nrw-zse.de/fakse/veranstaltungsuebersicht/
https://nrw-zse.de
https://www.namse-netz.de
https://youtu.be/9qy2S3hKLRk
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Die Homepage des CESEK ist der zentralen Webseite der Uniklinik Köln untergeordnet und bietet 
detaillierte Informationen über die integrierten Fachzentren und das Prozedere der Kontaktaufnah-
me mit dem Typ-A-Zentrum. Außerdem enthält diese einen ausführlichen Informations- und Down-
loadbereich mit einem umfangreichen Verweis auf weitere externe Links zu den Themen „Selbsthilfe 
& Patientenorganisationen“, „Informationsportale und Datenbanken“ und „Seltene Erkrankungen in 
der Politik“.

2.3	 Lehre
2025 hat das CESEK im Sommer- und im Wintersemester seinen Wahlpflichtblock „Der Seltene Fall“ 
angeboten. Damit soll bereits im Medizinstudium für das Thema der seltenen Erkrankungen sensi-
bilisiert und die jungen Nachwuchsärztinnen und -ärzte über die innovativen diagnostischen und 
therapeutischen Möglichkeiten informiert werden.

Mit diesem Lehrformat wird eine Mischung aus Wissensvermittlung durch interaktive Vorlesungen 
und selbständiger Aufarbeitung von Patientenfällen angeboten. Die Förderung von fächerübergrei-
fendem Denken einerseits und der Erweiterung von fachlich-analytischen Fähigkeiten andererseits 
sind Kernziele dieses WPB.

Studierende empfehlen auch 2025 den WPB zu 100 % weiter und hoben insbesondere das Erlernen 
effektiver Organisation und Selbstorganisation von Arbeitsprozessen hervor.
Der Wahlpflichtblock wurde semesterübergreifend angeboten.

2.4	 Interdisziplinäre und multiprofessionelle Teams 
Zur Verbesserung der interdisziplinären und multiprofessionellen Einschätzung und Behandlung 
von Patientinnen und Patienten wurden im Jahr 2025 wöchentlich interdisziplinäre Falllkonferenzen 
durch das Typ-A-Zentrum organisiert und abgehalten. Anwesend waren hierbei nicht nur Vertre-
terinnen und Vertreter der bereits etablierten Typ-B-Zentren, sondern auch Angehörige anderer 
Fachbereiche, beispielsweise aus der Klinik und Poliklinik für Psychosomatik und Psychotherapie. 
Dies ermöglicht eine angemessene und umfassende Versorgung von Menschen mit einer seltenen 
Erkrankung, einschließlich spezifischer psychosozialer Versorgungskonzepte.

Der Ablauf der Organisation der interdisziplinären Fallkonferenzen ist in einer SOP festgehalten. 
Das Zentrum für Seltene Erkrankungen Köln arbeitet mit verschiedenen Kooperationspartnern zu-
sammen, um den Informationstausch über Seltene Erkrankungen zu intensivieren. Kooperations-
partnern steht die Vorstellung von ungelösten Patientenfällen in unserer Fallkonferenz oder die 
Unterstützung durch ein Konsil jederzeit zur Verfügung.  
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3	 Die Arbeit der Typ-B-Zentren des CESEK

Die Typ-B- Zentren arbeiten krankheits- oder krankheitsgruppenspezifisch für Patientinnen und 
Patienten mit gesicherter Diagnose oder konkreter Verdachtsdiagnose, beteiligen sich an der Er-
forschung Seltener Erkrankungen, übernehmen Aufgaben in der Lehre sowie der Fort- und Weiter-
bildung ärztlicher und nicht-ärztlicher Kolleginnen und Kollegen. Einige unserer Typ B-Zentren sind 
Mitglied in einem ERN und nehmen somit eine besondere Bedeutung in der grenzüberschreitenden 
Versorgung ein.

3.1	 Vernetzung und Teilnahme an Innovationsfondprojekten 
 
Teilnahme am GBA - Innovationsfondprojekt Fair4Rare
Nicht nur auf Ebene der Typ-A-Zentren, sondern besonders auf Ebene der Typ-B-Zentren, ist eine 
Vernetzung verschiedener Expertenzentren untereinander, sowie national als auch international, 
essentiell, um eine optimale Versorgung der Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkankungen 
zu gewährleisten.

Durch die starke Vernetzung und den Austausch können gemeinsame Forschungsprojekte auf den 
Weg gebracht werden, die helfen sollen die Versorgung von Patientinnen und Patienten mit einer 
Seltenen Erkrankung zu verbessern.

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen nimmt gemeinsam mit dem Typ B-Zentrum für seltene 
Skeletterkrankungen als Konsortialpartner bei dem GBA-Innovationsfondprojekt FAIR4Rare teil. Da-
bei handelt es sich um eine begleitende Evaluation des Aufbauprozesses eines offenen Nationalen 
Registers für Seltene Erkrankungen (NARSE).

Das Nationale Register für Seltene Erkrankungen (NARSE) dient dazu, langfristig möglichst viele 
Betroffene zu erfassen, um so die gesundheitlichen Auswirkungen und die Versorgungsstrukturen 
dieser Erkrankungen in Deutschland zu ermitteln. Es arbeitet nach den standardisierten und inter-
national genutzten FAIR-Prinzipien (Findable, Accessible, Interoperable, Reusable – auf Deutsch: 
auffindbar, zugänglich, vergleichbar, wiederverwendbar).

Im Projekt FAIR4Rare wird geprüft, inwieweit das NARSE Versorgungslücken schließen kann. Der 
Fokus liegt dabei auf Mukoviszidose, Fragilitätserkrankungen und genetisch bedingten Adipositas-
formen. Dabei soll der Minimaldatensatz, also die unbedingt erforderlichen Informationen über einen 
Krankheitsfall, für das Register überarbeitet werden. Ziel der Arbeiten ist, dass die Patientendaten im 
digitalen Register zuverlässiger auffindbar sind und so mehr Betroffene am Fortschritt in Diagnostik 
und Therapie Seltener Erkrankungen teilhaben können.

Untersucht werden die NARSE-Arbeitsverfahren anhand der Kriterien einer SWOT-Analyse, also 
Stärken (Strengths) und Schwächen (Weaknesses) sowie Möglichkeiten (Opportunities) und Ge-
fährdungen (Threats). Dazu werden die Nutzerinnen und Nutzer des NARSE befragt und die Daten 
des Registers mit den Datenbeständen der Medizininformatik-Initiative des Bundesministeriums für 
Bildung und Forschung und dem Deutschen Mukoviszidose Register verglichen. Aus den Analysen 
werden Handlungsempfehlungen für die Weiterentwicklung des NARSE im Rahmen der bestehen-
den Strukturen abgeleitet. Das Projekt wird für 30 Monate mit insgesamt ca. 1,4 Millionen Euro ge-
fördert.

Im Erfolgsfall können die Ergebnisse des FAIR4Rare-Projekts helfen, im Gesundheitssystem 
Entscheidungen zur Verbesserung der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu 
treffen. Weitere Informationen erhalten Sie unter https://innovationsfonds.g-ba.de/projekte/ver-
sorgungsforschung/fair4rare.536
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3.2	 European Reference Networks (ERNs)
Europäische Referenznetzwerke (ERN) sind virtuelle Netzwerke von Expertisezentren und Gesund-
heitsdienstleistern, die grenzüberschreitend organisiert sind. Ziel der ERNs ist es, einen verbesserten 
Zugang zu hochwertiger Diagnostik, Versorgung und Behandlung zu ermöglichen, indem Wissen 
und Erfahrung, medizinische Forschung und Ausbildung sowie andere Ressourcen im Bereich selte-
ner Erkrankungen oder seltener komplexer Zustände zusammengebracht werden.

3.2.1	 ERKNet
Das Typ-B-Zentrum für seltene und erbliche Nierenerkrankungen bei Kindern und bei Erwachsenen 
ist eines der 38 Zentren in zwölf EU-Ländern, die zusammen das „European Rare Kidney Disease 
Reference Network (ERKNet)“ bilden.

Die ERKNet-Partner bieten eine multidisziplinäre Gesundheitsversorgung von höchster Qualität für 
eine Vielzahl seltener Nierenerkrankungen. Sie wenden klinische Richtlinien und Pfade nach neu-
estem medizinischem Wissen einheitlich an und überwachen streng die Qualität und die Ergebnisse 
der Therapie im gesamten Netzwerk. Außerdem unterstützt ERKNet aktiv die klinische Forschung, 
um die Diagnose und die Risikovorhersage seltener Nierenerkrankungen zu verbessern und die Ent-
wicklung neuer Therapien voranzutreiben. 

Des Weiteren widmet sich ERKNet der Verbesserung des Wissens über seltene Nierenerkrankungen 
bei Patientinnen und Patienten und medizinischem Fachpersonal. Dazu werden Ärzten in ganz Euro-
pa, die Beratung in herausfordernden Fällen mit seltenen Nierenerkrankungen benötigen, virtuelle 
Beratungsdienste angeboten. https://www.erknet.org

3.2.2	 ERN BOND
Zusammen mit 24 anderen Expertenzentren in neun verschiedenen europäischen Ländern bildet 
das Typ-B-Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter das „ERN on rare 
bone diseases (BOND)“. 
ERN BOND vertritt alle seltenen Krankheiten, die Knorpel, Knochen und Zahnschmelz betreffen. Das 
Netzwerk arbeitet an der Entwicklung von Leitlinien, um die Verbreitung bewährter Verfahren zu 
erleichtern. Außerdem werden zur Kompetenzbildung eHealth- und Telemedizinplattformen sowie 
Arbeitsbesuche, Schulungskurse und Verbreitungsaktivitäten eingerichtet und unterstützt. 

Ziel ist es, die Zeit bis zur Diagnose mit weniger unangemessenen Tests und einer genaueren Dia-
gnosestellung zu verkürzen und durch die Unterstützung der Entwicklung neuer Therapeutika 
praktikablere Behandlungen zu etablieren, sowie betroffenen Patienten einen schnellen Zugang zu 
Studien zu gewährleisten. https://ernbond.eu

3.2.3	ERN-LUNG
Das Typ-B-Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen des CESEK bildet eines der derzeit 72 Refe-
renzzentren (HCPs) in 17 EU-Ländern des ERN-LUNG.

ERN-LUNG ist das europäische Referenznetzwerk für seltene Atemwegserkrankungen. Es ist ein 
gemeinnütziges, internationales wissenschaftliches Netzwerk, das sich professionell und patienten-
orientiert europaweit und global für die Prävention, Diagnostik und Behandlung von seltenen Atem-
wegs- und Lungenerkrankungen durch Patientenversorgung und Interessenvertretung, Bildung und 
Forschung einsetzt. ERN-LUNG ist in neun thematischen Teil-Netzen organisiert, welche die Vielfalt 
von Krankheiten widerspiegeln, die das Atmungssystem beeinflussen. Darüber hinaus gibt es neun 
Funktionskomitees, welche die für alle Teile des Netzwerks relevanten Aktivitäten koordinieren. 
http://www.ern-lung.eu

https://www.erknet.org
https://ernbond.eu
http://www.ern-lung.eu
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3.3	 Deutsche Referenznetzwerke
Mit dem Vorbild der Europäischen Referenznetzwerke (ERN) wurden auch im deutschsprachigen 
Raum Referenznetzwerke (DRN) für seltene Erkrankungen gegründet, um Patientinnen und Pa-
tienten den Zugang zur Diagnose und Behandlung seltener und hochkomplexer Erkrankungen zu 
erleichtern.

3.3.1	 NetsOs
Das Typ-B-Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter ist Mitglied des auf 
Bestreben der deutschen Gesellschaft für Osteologie (DGO) im Jahr 2018 gegründeten Netzwerks 
für Seltene Osteopathien (NetsOs).

NetsOs verbindet als deutschsprachiges Netzwerk für seltene osteologische Erkrankungen Exper-
tinnen und Expertenaus Österreich, Deutschland und der Schweiz sowie als krankheitsspezifisches 
Netzwerk die Zentren mit besonderer Expertise sog. B-Zentren für seltene osteologische Erkran-
kungen. Im Fokus des Netzwerkes steht die Verbesserung der Diagnostik, Therapie und Versorgung 
von Patientinnen und Patienten, die von einer seltenen Erkrankung des Knochens betroffen sind. 
Darüber hinaus soll eine Verbesserung der Ausbildung und Weiterbildung im Themengebiet seltene 
osteologische Erkrankungen erreicht werden. Die überregionale und internationale klinische und 
wissenschaftliche Vernetzung zu den Patientenverbänden, Zentren für Seltene Erkrankungen, Fach-
gesellschaften, ERNs und europäischen Registern wird durch die Einbindung der Mitglieder von 
NetsOs in diese Strukturen gewährleistet. 
https://Zentrum-seltene-erkrankungen-ruhr.de/versorgungsnetze/netsos

3.3.2	Cranio Net
Das Zentrum für Seltene Erkrankungen nimmmt mit seinem Typ B-Zentrum für seltene Oro- und 
kranifaziale Fehlbildungen an diesem Deutschen Referenznetzwerk als Kooperationspartner teil. 
CRANIO-Net ist ein Zusammenschluss deutscher Fachzentren für Seltene Erkrankungen, die Eltern, 
Angehörigen und Betroffenen mit kraniofazialen Fehlbildungen, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte oder 
Seltenen Hals-Nasen-Ohren-Erkrankungen ihre vernetzte Expertise anbieten. Unser Anspruch hier-
bei ist die qualifizierte und persönliche Unterstützung und Hilfe vom ersten Kontakt bis hin zu einer 
langjährigen Begleitung in Diagnostik und Therapie.

https://centrum-seltene-erkrankungen-ruhr.de/versorgungsnetze/netsos


Centrum für Seltene Erkrankungen Köln CESEK – Qualitätsbericht 202514

4	 Fort- und Weiterbildungen (B-Zentren)

Zentrum für Erbliche Nierenerkrankungen
	› 5. Kölner TMA-Symposium am 21. + 22. März 2025

Zentrum für Genetsich bedingte Haut- und Bindegewebserkrankungen 
	› 3rd CCMB Symposium – Musculoskeletal Research: Interdisciplinary and Translational am 

22.10.2025
	› 20.Kölner Symposion „Haut und Kind“ am 15.02.2025

Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen
	› 28. Deutsche Mukoviszidosetagung  - Chancen und Herausforderungen in der  

CF-Versorgung am 11.12.2025
	› PCD-Konferenz in Köln  vom 09.–11.05.2025

Zentrum für Neuromuskuläre Erkrankungen
	› Neurologie-“update“ in Mönchengladbach am 09.04.2025
	› DASNE-Jahreskonferenz vom 10.–12.12.2025 

Zentrum für Oro-Kraniofaziale Fehlbildungen
	› Weiterbildung im Rahmen des Weiterbildungscurriculum KFO der Fortbildungsakademie 

der Zahnärztekammer Hessen
	› Weiterbildungsprogramms der Deutsch-Vietnamesischen Medizinischen Gesellschaft  

(DEVIEMED)
	› Vortrag auf dem 9. Sylter Dysgnathie-Symposium vom 28.–31.05. 2025 
	› Vortrag auf dem 17. Weltkongress der Internationalen Gesellschaft für Spaltfehlbildungen 

und kraniofaziale Anomalien (CLEFT2025) in Frankfurt 
	› Vortrag auf der 97. Wissenschaftlichen Jahrestagung der DGKFO in Leipzig
	› (Beteiligte Professionen: Direktor, OÄ, FÄ)
	› Frühfortbildung MKG Robin Sequenz 

Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen
	› Fortbildungsveranstaltung Kinderklinik am 13.03.2025: Prof. Semler zum Thema  

„Der OI-Patient in der Notaufnahme“. 
	› Fortbildungsveranstaltung Kinderklinik am 25.03.2025: Dr. Nüsken zum Thema  

„Kinderrheumatologie im pädiatrischen Alltag“ 
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4.1	 Fortbildungsakademie für Seltene Erkrankungen (FAKSE)
Seit 2020 hat das NRW-ZSE eine Fortbildungsakademie für Seltene Erkrankungen (FAKSE) aufge-
baut. Die  FAKSE richtet sich an Studierende der Medizin und Ärztinnen und Ärzte aus allen Berei-
chen. Die FAKSE konnte durch Unterstützung des Ministeriums für Arbeit, Gesundheit und Soziales 
(MAGS) aufgebaut werden.

Ziel ist es, im Rahmen der Fortbildungsveranstaltungen das Bewusstsein für Seltene Erkrankungen 
zu erhöhen. 

Der Kalender mit Veranstaltungen kann unter dem folgenden Link eingesehen werden:
https://nrw-zse.de/fakse

4.2	 DASNE (Deutsche Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen)
Die Deutsche Akademie für Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE) wurde 2017 gegründet, 
um die Entwicklung der Expertise im Bereich der seltenen neurologischen Erkrankungen zu fördern 
und die Weitergabe von Expertenwissen durch verschiedene Formate sicherzustellen.

Dies geschieht unter Anderem durch das Jahrestreffen der DASNE, bei dem interdisziplinäre Spe-
zialistinnen und Spezialisten und junge Kolleginnen und Kollegen teilnehmen und unter Moderation 
verschiedener Expertinnen und Experten sowohl gelöste, als auch ungelöste Fälle erörtert und neue 
Herangehensweisen diskutiert werden, sowie in zusätzlichen Fortbildungsworkshops Expertinnen 
und Expertenwissen vermittelt wird. Das Jahressymposion der Akademie fand vom 10.–12.12.2025 
statt. Informationen unter: https://dasne.de

Weiterhin werden komplexe Fälle von Patientinnen und Patienten mit seltenen neurologischen Ver-
dachtsdiagnosen und Erkrankungenseit November 2020 regelmäßig in DASNE-Fallkonferenzen vor-
gestellt und diskutiert, die als multidisziplinäre Online-Konferenzen stattfinden.

Der Leiter des Typ-B-Zentrums und ärztliche Lotse für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen des 
CESEK nimmt regelmäßig am DASNE Expertinnen- und Expertenpanel teil. In der Regel findet jeden 
Monat am letzten Freitag zwischen 15 und 17 Uhr eine virtuelle Fallkonferenz statt, hier werden unter 
Beteiligung des DASNE-Expertenpanels gelöste und ungelöste Fälle interdisziplinär diskutiert. Die 
vorgestellten Fälle eignen sich in besonderem Maße für Training und Weiterbildung junger Klinikerin-
nen und Kliniker und Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler. 

 

https://nrw-zse.de/fakse


Centrum für Seltene Erkrankungen Köln CESEK – Qualitätsbericht 202516

5	 Informationsveranstaltungen für Betroffene

Am CESEK werden regelmäßig Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorgani-
sationen zu den speziellen Angeboten des Zentrums bzw. der Typ B-Zentren durchgeführt. Diese 
Veranstaltungen dienen dazu, Interessierte über die speziellen Angebote bezüglich Diagnostik, 
Therapie und Aktivitäten des CESEK zu informieren. Betroffene erhalten hier medizinisch-fachliche 
Informationen zu den in dem Fachzentrum behandelten Krankheitsbildern und Behandlungsoptio-
nen. 

	» Patiententag ADPKD – Autosomal Dominante Polyzystische Nierenerkrankung 

	» Offene Sprechstunde gemeinsam mit der ProRetina für seltene 
Augenerkrankungen 

	» GNAO1 Konferenz für dystone Bewegungsstörungen 

	» Nephrologie-Registertag  

	» FOrMe-Patiententag zum Nephrotischen Syndrom  

	» Von-Hippel-Lindau-Patiententag  

	» Christiane Herzog Tag – Patiententag für Menschen mit Cystischer Fibrose 

	» Treffen des AK LKGs im Rahmen des 17. Weltkongress der Internationalen 
Gesellschaft für Spaltfehlbildungen und kraniofaziale Anomalien (CLEFT2025) 

	» Konferenz für Autophagie Krankheiten 2026 
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6	 Transition

Eine seltene Erkrankung kann für junge Heranwachsende und ihre Familien in der Phase der Puber-
tät und dem Übergang in das Erwachsenenalter eine besondere Belastungssituation darstellen. Um 
schwerwiegende gesundheitliche Folgen zu verhindern, benötigen die Patientinnen und Patien-
ten und ihre Familien eine adäquate und fachkompetente Begleitung, die sie dabei unterstützt, 
Eigenverantwortung für ihr Krankheitsmanagement zu entwickeln und zu übernehmen. Hinzu 
kommt die Aufgabe, geeignete weiterbetreuende Spezialisten zu finden und zu ihnen eine vertrau-
ensvolle therapeutische Beziehung aufzubauen.

Junge Adoleszente können sich in allen Fragen zur Transition an das Typ-A-Zentrum wenden. Wir 
sind Ansprechpartner für Patientinnen und Patienten, die bisher keine Diagnose haben und unter-
stützen bei der Anbindung in die Erwachsenenmedizin auch bei bestehender Diagnose. Darüberhin-
aus bieten folgende Typ B-Zentren krankheitsspezifische Transitionskonzepte an, von denen Einige 
im Folgenden exemplarisch dargestellt sind.

	» Zentrum für Dystone Bewegungsstörungen 

Auch im Zentrum für dystone Bewegungsstörungen werden die Patienten:Innen persönlich an die 
Klinik und Poliklinik für Neurologie übergeben. Es finden verschiedene Transitionsgespräche zwi-
schen der pädiatrischen und Erwachsenenmedizin unter Einbeziehung der Patienten:Innen statt.

	» Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen

Patientinnen und Patienten werden abhängig von ihrer psychomentalen und körperlichen Entwick-
lung möglichst ab dem 16. Geburtstag ohne Eltern von den unterschiedlichen Teammitgliedern (Ärz-
te, Psychoszialer Dienst, Physiotherapeuten, Ernährungsberater) gesehen. Im Anschluss an jeden 
Termin besteht weiterhin die Möglichkeit für die Eltern ihre Fragen zu besprechen. Dieses Vorgehen 
dient der Autonomieentwicklung der Jugendlichen. 

Wiederum abhängig von ihrer psychomentalen und körperlichen Entwicklung möglichst ab dem 18. 
Geburtstag wechseln die Patientinnen und Patienten in die ärztliche Betreuung durch Internistinnen 
und Internisten. Die anderen Teammitglieder arbeiten altersübergreifend und sichern dadurch ein 
hohes Maß an Kontinuität. 

Die Internistinnen und Internisten nehmen, ebenso wie Pädiater, an den wöchentlichen Patientenbe-
sprechungen aller Patienten teil, so dass alle Teammitglieder über die Verläufe eines jeden Patienten 
kontinuierlich informiert sind.

Für die stationäre Versorgung stehen für Mukoviszidose-Patienten 2 Stationen zur Verfügung. 
Station Kinder 2 auf der Ebene 9 für Kinder, Jugendliche und junge Erwachsen und Station 15a auf 
der Ebene 15 für ältere Erwachsene Patienten.

Die Entscheidung, wann ein Wechsel von der Station Kinder 2 auf die Station 15a erfolgt wird mit den 
Patienten gemeinsam getroffen. 

	» Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen

Im Zentrum für seltene Skeletterkrankungen finden für heranwachsende Patienten:Innen regelmä-
ßig Transitionssprechstunden mit der Klinik für Innere Medizin statt. Die Patienten:Innen werden so 
strukturiert an die Abteilung für Endokrinologie, Diabetologie und Präventivmedizin übergeben.  

	» Zentrum für Seltene und erbliche Nierenerkrankungen im Kindesalter  
TraiN - Transition in der Nephrologie

Das Erwachsenwerden hält durch körperliche Veränderungen, die Loslösung vom Elternhaus oder 
die eigene Zukunftsplanung einige Herausforderungen bereit. Für chronisch nierenerkrankte Ju-
gendliche ergeben sich in dieser Lebensphase zusätzliche spezifische Anforderungen – es werden 
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etwa ein selbstständigeres Krankheitsmanagement oder eigenverantwortliche Terminabsprachen 
erwartet. Hinzu kommen Fragen rund um Sozialrecht oder die geeignete Berufswahl.

Der Prozess des Übergangs von der Kinder- und Jugendmedizin in die Erwachsenenmedizin wird 
als Transition bezeichnet. Der eigentliche Transfer findet in der Regel mit 18 Jahren statt. Er wird vom 
psychosozialen Team der Kindernephrologie der Uniklinik Köln mithilfe des „TraiN“-Programmes 
langfristig individuell begleitet.

Mit „TraiN – Transition in der Nephrologie“ bereiten wir Jugendliche ab 13 Jahren auf den Trans-
fer in die Erwachsenenmedizin und die damit verbundene Selbstständigkeit bestmöglich vor. Das 
Ziel dabei ist, möglicher Überforderung, Schwierigkeiten in der Gesundheitskompetenz oder sogar 
Therapieabbrüchen und Fehlversorgung vorzubeugen. Dafür werden in regelmäßigen Sitzungen 
anknüpfend an stattfindende Ambulanztermine verschiedenste Themen und Übungen rund um 
das Erwachsenwerden, die eigene Identität und den bevorstehenden Arztwechsel besprochen und 
erarbeitet. Die bereitgestellte persönliche Transitionsmappe hilft dabei, den individuellen Transiti-
onsfortschritt festzuhalten. Zusätzlich bieten wir begleitend Elterngespräche an, denn auch für diese 
bringt die Transition ihres Kindes Veränderungen in Zuständigkeiten und Verantwortung mit. Damit 
möchten wir letztlich allen Beteiligten einen reibungslosen Übergang gewährleisten.

Das „TraiN“-Programm wird darüber hinaus wissenschaftlich begleitet und durch eine jährliche 
Befragung regelmäßig geprüft und evaluiert. So ist eine Optimierung und Anpassung des Program-
mes an die Bedürfnisse der Jugendlichen und ihrer Familien gewährleistet.

„TraiN“ ist für Jugendliche und die gesamte Familie eine tolle Chance, ihre Gesundheit selbst in die 
Hand zu nehmen und ihre individuelle Zukunft eigenverantwortlich mitzugestalten! 
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7	 Register und Biobanken

Die Erforschung Seltener Erkrankungen ist maßgeblich von der Erfassung krankeitsspezifischer 
Daten in Registern und Biobanken abhängig. Dort werden Daten an einem Ort gebündelt und regel-
mäßige Datenauswertungen für Netzwerke Seltener Erkrankungen ermöglicht. Die erfassten Daten 
stellen die Grundlagen für viele Forschungsarbeiten und dienen so auch einer besseren Versorgung 
von Menschen mit seltenen Krankheiten. Die Fachzentren des CESEK erheben Daten zu den am 
Zentrum versorgten Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen. Diese Register enthal-
ten sowohl genomische als auch klinische und bildgebende Daten. Ziel ist es, für eine Krankheit oder 
Krankheitsgruppe ein einziges nationales und internationales Register zu führen bzw. zu etablieren. 
Soweit die Einverständniserklärung der Patientinnen und Patienten vorliegen, werden die Daten 
in lokalen Registern gesichert bzw. soweit vorhanden an anerkannte nationale oder internationale 
krankheits(gruppen)spezifische Register gemeldet. Dies geschieht unter Berücksichtigung der gel-
tenden datenschutzrechtlichen Vorgaben und anerkannter Standards, die den institutsübergreifen-
den Datenaustausch sicherstellen. Die Fachzentren des CESEK stellen ihre Daten wie oben beschrie-
ben in verschiedenen Registern zur Verfügung.

	» Zentrum für seltene und erbliche Nierenerkrankungen bei Kindern und 
Erwachsenen

	› FSGS/MCGN Registerstudie  (FOrMe) mit Biomasota Biobank
	› FOrMe
	› ADPKD Register
	› GoPEG (Fabry)
	› Follow Me (Fabry)
	› Lupusregister (SLE)
	› CompCure (C3G)
	› FMF-Register (FMF) 
	› TTP-Register
	› EUSTAR Register (Systemische Sklerose) 
	› GEVAS - Deutsches Vaskulitis Register 
	› RKD Biobank and Registry (EXMANIA)

	» Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter

	› Crescnet

	» Zentrum für Seltene oro- und kraniofaziale Fehlbildungen im Bereich des 
Schädels und Gesichts

	› LKG-Datenbank 

	» Zentrum für Seltene Augenerkrankungen

	› Peters-Anomalie Register
	› Keratoplastikregister 2020
	› U-VA Kollagen-Quervernetzung
	› Register Akanthamöbenkeratitis
	› akuter Keratokonus Register
	› deutsches Boston KPro-register.
	› Registerstudien im Rahmen von www.aniridia-net.eu zur Aniridia
	› Tränenwegsfehlbildungen Prof. Struck, Halle
	› Bindehautmelanom Frau Prof. Auw-Haedrich, Freiburg
	› Deutsches Glaukomkindregister
	› ROP-Register
	› Treatment exit options for non-infectious uveitis (TOFU)- Register (Herr Prof. Finger, Bonn 

und Herr Prof. Heinz, Münster)
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	» Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen

	› Muko-Web
	› PCD-Register
	› Child-EU
	› Biobank CF

	» Zentrum für Dystone Bewegungsstörungen im Kindes- und Jugendalter

	› GANO1-EU

	» Zenrum für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen im Kindes-  
und Erwachsenenalter

	› SMArtCARE
	› mitonet/Genomit
	› Amyloidose-Register 
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8	 Forschungstätigkeit/laufende Studien 

Im Folgenden befindet sich eine Übersicht der Studien, an denen die Fachzentren des CESEK seit 
Gründung bis Ende des Jahres 2025 mitgewirkt haben.

Nur durch nationale und internationale Forschungsverbünde ist, wegen der sehr kleinen Fallzah-
len, eine translationale Erforschung Seltener Erkrankungen möglich. Es ist Aufgabe der Zentren für 
Seltene Erkrankungen, diese Forschungsverbünde zu initiieren und zu unterstützen. 

Die Initiierung und Teilnahme an Studien und Forschungsprojekten ist wesentlicher Bestandteil der 
Arbeit an den Typ-B-Zentren des CESEK. 

	» Zentrum für Dystone Bewegungsstörungen im Kindes- und Jugendalter  

	› MS-Register (multizentrisch)
	› DYSCON-Studie (monozentrisch).
	› DYSAB: Der Effekt der Teilnahme am Programm „Auf die Beine“ auf pädiatrische Patienten 

mit Dystonie (EK 19-1282).
	› GNAO1 natural history study

	» Zentrum für genetisch bedingte Haut– und Bindegewebserkrankungen

	› MYPER: Muskelinnenmechanik bei Personen mit generalisierter Gelenkhypermobilität:  
Ein Vergleich von Patienten mit Hypermobility Spektrum Disorder (HSD)/Ehler Danlos 
Syndromen (EDS) vs. Tänzern vs. Gesunden nicht-hypermobilen Kontrollpersonen 

	› Prävalenz und Versorgungsbedarf psychischer Komorbiditäten und Schmerzen bei Patien-
ten mit einer generalisierten symptomatischen Hypermobilität im Rahmen der Hypermobi-
litäts-Spektrum-Disorder (HSD)/Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS) (kooperation PSychoso-
matik Universitätsklinik Köln) 

	» Zentrum für Seltene Adipositasformen und Stoffwechselstörungen

	» Zentrum für Seltene Augenerkrankungen

	› DERMA-ER-DC 08 „ A multicenter, randomized, two-armed, open-label phase III sutdy to 
evaluate the vaccination with tumor RNA-loadeed autologous dendritic cells versus obser-
vation of patients with resected monosomy 3 uveal melanoma“

	› IMCgp100-202 „A phase II randomized, open-label, multi-center study of the safety and 
efficacy of IMCgp100 compared with investigator choice in HLA-A*0201 positive patients 
with previously untreated advanced uveal melanoma“ (Immunocore, Ltd.)

	› EPISODE Datenbankstudie (AZ 16-405) okuläre GvHD 
	› Chorioretinitis centralis serosa (CCS)-Register 
	› Retinopathy of prematurity (ROP)-Register 

	» Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen 

	› VX20-445-119: A Phase 3b Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Effica-
cy of Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor Combination Therapy in Cystic Fibrosis Subjects 
Ages 6 Years and Older Who Are Heterozygous for the F508del Mutation and a Minimal 
Function Mutation (F/MF) (EudraCT Number: 2020-001404-42 – March 2021 and ongo-
ing)

	› VX18-445-113: A Phase 3, Open-label Study Evaluating the long-term Safety of VX-445 
Combination Therapy in Subjects with Cystic Fibrosis (EudraCT Number: 2018-004652-38 
– January 2020 and ongoing) 
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	» Zentrum für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen im Kindes- und 
Erwachsenenalter

	› Maximum Bite Force in Patients with Spinal Muscular Atrophy during the First Year of 
Nusinersen Therapy (DRKS-ID: DRKS00015842).

	› Studie zur Prävalenz und Pathogenität von TTR-Mutationen.
	› Kohortenstudie: Predictors for occurrence and outcome of exacerbation and myasthenic 

crisis: a myasthenia gravis cohort study (zusammen mit den Uniklinika Düsseldorf, Essen, 
Magdeburg und Münster)

	» Zentrum für Seltene oro- und kraniofaziale Fehlbildungen im Bereich des 
Schädels und Gesichts 

	› Genetik orofazialer Spalten: Zusammenarbeit mit dem Institut für Humangenetik, UKB, 
DFG-Projekt (grant FOR 423), Evaluation unterschiedlicher ursächlicher Genloci für einsei-
tig totale und einseitig partielle Lipen-Kiefer-Gaumenspalten

	› SMA: Beurteilung der maximalen Kaukraft und Kaukraftermüdung (sowie weiterer Para-
meter der oralen Funktion) zur Evaluation der bulbären Funktion bei Patienten mit spinaler 
Muskelatrophie. Zusammenarbeit mit der Klinik und Poliklinik für Neurologie sowie Institut 
für Humangenetik der UKK und Logopädie der Uni Reha. Drittmittelgefördertes Projekt 
(Vertragspartner Biogen GmbH CU-Nr. 1200085/267-20)

	› Langzeitstudie zur Stabilität bei Patienten mit LKG unter Berücksichtigung von Dauer und 
Umfang der interdiziplinären Behandlung und Evaluierung der Determinanten von langfris-
tiger mundgesundheitsbezogener Lebensqualität

	› Innovative Messtechnik für Nasendeformitäten bei Patienten mit Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte

	› Klinisch-therapeutische Studie über die chirurgischen Resultate der Lippe von Patient*in-
nen mit Lippen-Kiefer-Gaumenspalten

	› Untersuchung der Lebensqualität von Müttern innerhalb des ersten Jahres nach der 
Geburt eines Kindes mit Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (multizentrische Studie in Zusam-
menarbeit mit der Uniklinik Erlangen)

	› Genetik von Lippen-Kiefer-Gaumenpalten und neuroendokrinen Störungen im Zusammen-
hang der Reproduktion - multizentrische Studie in Zusammenarbeit mit der Uniklinik 
Lausanne

	» Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter  

	› Einsatz von Romosozumab bei OI
	› An Observational, Longitudinal, Prospective, Long-Term Registry of Patients With 

Hypophosphatasia
	› DFG-Research Unit FOR 2722: „Neue molekulare Determinanten der Homöostase der 

muskulo-skelettalen extrazellulären Matrix - ein systematischer Ansatz“ (FOR 2722).
	› BOOSTB4: In diesem EU-geförderten Projekt soll eine neue Therapie für schwere 

Verlaufsformen einer OI untersucht werden (KIBB01) 

	» Zentrum für Seltene Syndrome mit erhöhtem Tumorrisiko 

	› Register für Neuroblastome 
	› Studie ‚GBA ZSE (1) Struktur Pers Fachl‘ ! NB 2015-LR für Niedrig- und Mittelrisikoneuro-

blastome
	› Studie Metro-NB 2012 für rezidivierte Hochrisikoneuroblastome 
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	» Zentrum für Seltene und erbliche Nierenerkrankungen bei Kindern und 
Erwachsenen 

	› 4C-Studie : Studie zum kardiovaskulären Erkrankungsrisiko bei Kindern mit chronischer 
Niereninsuffizienz 

	› PREDICT-Trial (EudraCT-Nummer: 2013-000309-21, Principal Investigator für Deutsch-
land) CAKUT-Formenkreis

	› AD(H)PKD Prospective analysis of ADPKD disease progression in patients with and wit-
hout tolvaptan prospective cohort study (IIT) Roman-Ulrich Müller/Franziska Grundmann 

	› ARegPKD Characterization of the clinical and genetic phenotype in ARPKD International 
registry study (IIT) Max Liebau 

	› ADPedKD Characterization of the clinical phenotype in children with ADPKD International 
registry study (IIT) 

	› RKD Characterization of novel genetic and molecular markers from biomaterial in renal ci-
liopathies exploratory study (IIT)  

	› ForMe Registry The German Focal Segmental Glomerulosclerosis and Minimal Change Di-
sease Registry Registry (IIT) 

	› Multicenter Female Fabry Study (MFFS) Impact of early ERT start on clinical manifestati-
ons in females with Fabry disease National registry study Christine Kurschat 

	› Disease International registry study
	› CERTAIN Registry : Register zur „Nierentransplantation im Kindes- und Jugendalter“ der 

Gesellschaft für Pädiatrische Nephrologie (GPN)
	› INTENT: Kontrollierte, randomisierte, offene, multizentrische Studie zur Initialtherapie des 

steroidsensiblen nephrotischen Syndroms bei Kindern: Mycophenolatmofetil vs. Prednison
	› Autosomal dominante polyzystische Nierenerkrankung (ADPKD) ADPKD – OPC-41061 

(Tolvaptan)
	› EFC16521-Mayari An Open-label, Single-arm, Multicenter Study to Evaluate the Efficacy 

and Safety of Caplacizumab and Immunosuppressive Therapy Without Firstline Therapeu-
tic Plasma Exchange in Adults With Immune-mediated Thrombotic Thrombocytopenic 
Purpura

	› (COMMUTE-a) A Phase III, Multicenter, Single-Arm Study Evaluating the Efficacy, Safety, 
Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Crovalimab in Adult and Adolescent Patients 
With Atypical Hemolytic Uremic Syndrome (aHUS)  Paul Brinkkötter/Sandra Habbig  

	› IRIS: A Multicenter Randomized Double-Blind Placebo-Controlled Phase 3 Study to Eva-
luate the Efficacy and Safety of Anifrolumab in Adult Patients with Active Proliferative Lu-
pus Nephritis 

	› A multicenter, randomized, double-blind, parallel group, placebo controlled study to 
assess safety, tolerability, pharmacokinetics and pharmacodynamics of BI 764198 adminis-
tered orally once daily for 12 weeks in patients with focal segmental glomerulosclerosis   

	› A Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study of Intravenously Administered 
ALE.F02 to Evaluate the Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and Renal Sparing in Anti-
neutrophil Cytoplasmic Antibody-Associated Vasculitis with Rapidly Progressive Glomeru-
lonephritis, Short Title: REscue of Nephrons with ALe.F02 (RENAL-F02)  Torsten Kubacki

	› Dietary Interventions during Living Kidney Donations (DILKID-Trial)  Roman Müller/Köhler
	› Proof-of-Concept Trial on Selective Removal of the Antiangiogenic Factor Soluble Fms-like 

Tyrosine Kinase-1 (sFlt-1) in Pregnant Women with Preeclampsia via Apheresis Utilizing 
the sFlt-1 Adsorption Column (SAVE Trial)

	› A Phase 2, Multicenter, Multinational, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled 
Study to Assess the Safety, Efficacy, and Pharmacokinetics of Multiple Dose Levels of ESK-
001 in Adult Patients with Systemic Lupus Erythematosus

	› HYDROchlorothiazide to PROTECT polycystic kidney disease patients and improve their 
quality of life https://trialsjournal.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13063-024-
07952-x;
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	› DOUBLE PRO-TECT Alport: A Confirmatory, Multicenter, Randomized, Double-blind, Pla-
cebo-controlled Clinical Trial to Assess the Effect of Dapagliflozin on the Progression of 
Chronic Kidney Disease in Adolescents and Young Adult Patients With Alport Syndrome  

	› A multi-center interventional study to assess pharmacokinetics, effectiveness and tolerabi-
lity of prolonged-release Tacrolimus after Paediatric Kidney Transplantation (Pro-Tac) 
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9	 Leitlinien und Konsensuspapiere 2025

	» Zentrum für seltene Lungenerkrankungen

	› CF Lung Disease - a German S3 Guideline: Pseudomonas aeruginosa
	› Standards for the care of people with cystic fibrosis; establishing and maintaining health
	› Standards for the care of people with cystic fibrosis (CF); recognizing and addressing CF 

health issues
	› Standards for the care of people with cystic fibrosis (CF); planning for a longer life
	› ECFS standards of care on CFTR-related disorders: Toward a comprehensive program for 

affected individuals

	» Zentrum für seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter

	› Semler, O., V. Cormier-Daire, E. Lausch, M. B. Bober, R. Carroll, S. B. Sousa, D. Deyle, M. 
Faden, G. Hartmann, A. J. Huser, J. M. Legare, K. Mohnike, T. R. Rohrer, F. Rutsch, P. 
Smith, A. M. Travessa, A. Verardo, K. K. White, W. R. Wilcox and J. Hoover-Fong (2024).

	» Zentrum für seltene und erbliche Nierenerkrankungen im Kindes- und 
Erwachsenenalter

	› AWMF-Leitlinie M. Fabry Registernummer 030 – 134
	› S3-Leitlinie 060-012 KF „Konsultationsfassung: Diagnostik und Therapie der ANCA- 

assoziierten Vaskulitiden (AAV)“
	› S3 Leitlinie Thrombotisch-Thrombozytopenische Purpura (TTP) 
	› Leitlinie TTP 
	› Leitlinie aHUS  
	› Leitlinie Nephrotisches Syndrom im Kindesalter 

	» Zentrum für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen im Kindes- und 
Erwachsenenalter 

	› AWMF-Leitlinie: „Diagnostik von Polyneuropathien“ (AWMF Register-Nr. 030-067)
	› Leitlinie: Diagnostik und Therapie seltener neurologischer Erkrankungen 

	» Zentrum für Seltene oro- und kraniofaziale Fehlbildungen des Schädels und 
Gesichts 

	› Konsensustreffen: European Cleft and Craniofacial Initiative for Equality and in Care 
(ECCE) (Vertreter für Deutschland)

	› Verfassen von Leitlinien: Deutscher interdisziplinärer Arbeitskreis Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalten/kraniofaziale Anomalien (Vorstand)

	› Leitlinie: Therapie der Lippen-Kiefer-Gaumen- Spalte

	» Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes – und Jugendalter  

	› „Leitlinie: Hypoparathyreoidismus“Registrierungsnummer: 174-005, Entwicklungsstufe: 
S1, Federführende Fachgesellschaft(en): Deutsche Gesellschaft für Kinderendokrinologie 
und -diabetologie e.V. (DGKED)“

	› „Leitlinie: Vitamin-D-Mangel-Rachitis“ Registrierungsnummer: 174-007, Entwicklungsstu-
fe: S1, Federführende Fachgesellschaft(en): Deutsche Gesellschaft für Kinderendokrinolo-
gie und -diabetologie e.V. (DGKED)“

	› „Leitlinie: Rachitiden, hereditäre hypophosphatämische“ Registrierungsnummer: 174-008, 
Entwicklungsstufe: S1, Federführende Fachgesellschaft(en): Deutsche Gesellschaft für 
Kinderendokrinologie und -diabetologie e.V. (DGKED)“

	› „Leitlinie: Vitamin D-abhängige Rachitiden“ Registrierungsnummer: 174-009, Entwick-
lungsstufe: S1, Federführende Fachgesellschaft(en): Deutsche Gesellschaft für Kinder- 
und Jugendmedizin e.V. (DGKJ)“
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	» Zentrum für Seltene Syndrome mit erhöhtem Tumorrisiko   

	› 2017 GPOH Guidelines for Diagnosis and Treatment of Patients with Neuroblastic Tumors - 
PubMed (nih.gov)

	› Thieme E-Journals - Nuklearmedizin - NuclearMedicine/Abstract (thieme-connect.de)
	› Childhood cancer predisposition syndromes – A concise review and recommendations by 

the Cancer Predisposition Working Group of the Society for Pediatric Oncology and Hema-
tology – Ripperger – 2017 – American Journal of Medical Genetics Part A - Wiley Online 
Library 

	» Zentrum für Seltene und Erbliche Nierenerkrankungen im Erwachsenenalter  

	› „On the use of tolvaptan for ADPKD - position statement on behalf of the ERA-EDTA Wor-
king Group of Inherited Kidney Diseases and ERK-NET“ (aktuell in Bearbeitung)

	› „Checkliste zur Erfassung einer möglichen erblichen Belastung bei Patienten mit Nierentu-
mor“ (aktuell in Bearbeitung) 

	› Zertifizierungskommission Uroonkologische Zentren (Nierenzellkarzinom), Vertreter der 
Arbeitsgemeinschaft für erbliche Tumorerkrankungen

	» Zentrum für Seltene und Erbliche Nierenerkrankungen im Kindesalter  

	› AWMF-Leitlinie M. Fabry 2022 mitgeschrieben, Registernummer 030 – 134
	› AWMF-Leitlinie: „Idiopathisches Nephrotisches Syndrom im Kindesalter – Diagnostik und 

Therapie“ (AWMF Register-Nr. 166-001)
	› AWMF-Leitlinie „Hämolytisch-urämisches Syndrom im Kindesalter“ (AWMF Register-Nr. 

166 – 002).
	› Handlungsempfehlungen zu „Recurrence of primary disease after pediatric renal trans-

plantation“, ein Projekt von CERTAIN, ESPN und ERKNet
	› AWMF Leitlinien (S2K): Nierenzysten und zystische Nierenerkrankungen bei Kindern 

(AWMF Register-Nr. 166 – 003)
	› ERKNet und ESPN zu Rernaler Dysplasie (in Vorbereitung)
	› Consensus Empfehlung ERA zu den ISTH Leitlinien zur TTP
	› Consensus Statement zur Verwendung von Tolvaptan bei ADPKD
	› AWMF Leitlinie Nierenzellkarzinom (Anteil zu erblichen Tumorerkrankungen)
	› Patientenleitlinie Nierenzellkarzinom  (Anteil zu erblichen Tumorerkrankungen)
	› ERKNet Consensus Statement zur Behandlung renaler Manifestationen bei Tuberöser 

Sklerose
	› U.a. Leitlinien: KDIGO ADPKD, Zystennieren, Nephrotisches Syndrom; Konsensus: ERKNet 

LUTO, ERKNet Dysplasie, ERKNet/ESPN/GPN/CERTAIN: Recurrence of FSGS after Rtx 
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10	 Lehre

Alle B-Zentrenleiter sind an der medizinischen Ausbildung beteiligt, das CESEK stellt die Qualität 
über den Nachweis von Weiterbildungsermächtigungen sicher. Die Kontinuität für die medizinische 
Ausbildung im Bereich der Seltenen Erkrankungen ist durch Weiter- und Fortbildungsveranstaltun-
gen,Wahlblöcke und Vorlesungen an der UKK fest verankert und alle Veranstaltungen finden regel-
mäßig statt.

An der Medizinischen Fakultät der Universität zu Köln findet das Studium der Humanmedizin seit 
dem Wintersemester 2003/2004 als Modellstudiengang statt. Im Curriculum wurde nicht nur ein 
besonderer Wert auf die konsequente Förderung von patientenorientierter und fächerübergreifen-
der Lehre gelegt, sondern auch auf die frühe Auseinandersetzung mit wissenschaftlichen Fragestel-
lungen. 

Die Lehrinhalte für seltene Erkrankungen sind über die Fachblöcke und Blockpraktika verpflichtend 
für alle Studierende der Universität zu Köln. An der UKK werden alle ärztlichen Mitarbeiter in der 
Weiterbildung als Multiplikatoren zur jeweils zu versorgenden Seltenen Erkrankung geschult, dies 
geschieht im Rahmen von Mittagsfortbildungen, Rotationen, Assistentencurriculae etc. 
 
Das CESEK bietet sowohl im Sommersemester als auch im Wintersemester den Wahlblock „ Der 
Seltene Fall“ an. Der Wahlblock schlägt eine Brücke zwischen Studium und Klinik. Die Studierenden 
erhalten die Möglichkeit Patientenfälle vom Eingang der Unterlagen bis zum Aussprechen einer Dia-
gnose bzw. Empfehlung zu begleiten. Betreut werden die Studierenden dabei von einem ärztlichen 
fallführenden Dozenten für Seltene Erkrankungen und studentischen Tutoren.

Die intensive und praxisnahe Auseinandersetzung mit speziellen und besonderen Patientenfällen 
fördert sowohl beim Tutor als auch beim Teilnehmer am Wahlpflichblock fachlich-analytische Fähig-
keiten und selbständiges Arbeiten. 

In der praxisbezogenen Ausbildung werden insbesondere auch nichttechnische Skills wie das fä-
cherübergreifende Denken, das Erlernen von effektiver Organisation und Selbstorganisation von 
Arbeitsprozessen entwickelt. 

Die produktive Zusammenarbeit im interdisziplinären Team und führt im Wahlpflichtblock „Der un-
gelöste Fall“ auch zu einer Erkundung der eigenen Fähigkeiten. Bis zu 30 Studierenden haben pro 
Semester die Möglichkeit zur Teilnahme. 
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11	 Qualitätsverbessernde Maßnahmen

Qualitätsmanagement ist eine Kernaufgabe des Zentrums für seltene Erkrankungen Köln. Unser Ziel 
ist es eine zeitnahe Diagnose zu stellen, damit Patienten wieder am sozialen und öffentlichen Leben 
teilhaben können. Patienten die eine Diagnose erhalten haben, können somit einer adäquaten und 
zielgerichteten Therapie zugeführt werden. Dazu ist es erforderlich Prozesse und Maßnahmen zu 
analysieren, zu verbessern und weiterzuentwickeln.

Das CESEK führt zur Sicherung und Verbesserung der Qualität der medizinischen Versorgung regel-
mäßige Qualitätszirkel durch, hier identifizierte Verbesserungsmaßnahmen werden anhand eines 
PDCA-Zyklus dokumentiert, Maßnahmen werden konsentiert und umgesetzt sowie regelmäßig 
überprüft. Interne Abläufe können so für den Patienten optimiert werden und werden in einer SOP 
festgehalten.

Neben der Optimierung von Prozessen kommt der Vernetzung des CESEK eine bedeutende Rolle 
zu. Aufgrund der Seltenheit und der Komplexität der Erkrankungen werden viele Beteiligte Akteu-
re in der Versorgungslandschaft benötigt vom niedergelassenen Arzt über die Patientenorgani-
sation bis hin zu den ZSEs, um das Ziel einer zeitnahen Diagnosestellung bzw. Zuführung zu einer 
adäquaten Therapie zu erreichen.

Das Zentrum führt regelmäßig anstelle von alle 3 Jahre Typ B-Zentren ein Strategiemeeting durch. 
Beim letzten Strategiemeeting wurden die wissenschaftliche Entwicklung, klinische Bedeutung un 
die virtuelle Kommunikation unter Gesichtspunkten der Qualitätsentwicklung und – sicherung be-
sprochen.
Auf der Homepage des CESEK wird jedes Jahr ein Qualitätsbericht veröffentlicht.

Standort Köln
	› Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter
	› Zentrum für Seltene und erbliche Nierenerkrankungen bei Kindern und Erwachsenen
	› Zentrum für Dystone Bewegungsstörungen im Kindes- und Jugendalter
	› Zentrum für Seltene Augenerkrankungen
	› Zentrum für Ungeklärte Syndromale Erkrankungen des Kindesalters
	› Zentrum für Seltene Lungenerkrankungen
	› Zentrum für Seltene oro- und kraniofaziale Fehlbildungen im Bereich des Schädels und 

Gesichts
	› Zentrum für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen im Kindes- und Erwachsenenalter
	› Zentrum für genetisch bedingte Haut- und Bindegewebserkrankungen
	› Zentrum für Seltene Syndrome mit erhöhtem Tumorrisiko
	› Zentrum für Seltene nicht maligne Bluterkrankungen
	› Achalasie und Motilitätsstörungen der Speiseröhre
	› Zentrum für Seltene Adipositasformen und Stoffwechselstörungen 
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12	 Publikationsliste 2025 

Die Erforschung von seltenen Erkrankungen sowie die Entwicklung einheitlicher Diagnostik- und 
Therapiestandards ist ein zentraler Bestandteil der Arbeit des CESEK sowie der angeschlossenen 
Typ-B Expertenzentren. Durch wissenschaftliche Publikationen werden die gewonnenen Erkennt-
nisse der Fachöffentlichkeit mit dem Ziel zugänglich gemacht, Wissen weiterzugeben und fachli-
che Diskussionen voranzubringen. Eine Publikationsliste für das Jahr 2024 befindet sich im Anhang 
dieses Berichts.

Zentrum für Seltene Skeletterkrankungen im Kindes- und Jugendalter

Maternal body composition and the placental-fetal unit under maternal high-fat feeding partially 
improve by metformin treatment or lifestyle interventions during pregnancy in a mouse model.
Kretschmer T, Turnwald EM, Thiele A, Kallage C, Neweling L, Kammerer M, Janoschek R, Zentis P, 
Handwerk M, Wohlfarth M, Kalis S, Nüsken E, Nüsken KD, Bae-Gartz I, Köninger A, Gellhaus A, Grün-
demann D, Hucklenbruch-Rother E, Dötsch J, Alejandre Alcazar MA, Appel S.
Placenta. 2025 Nov;171:91-101. doi: 10.1016/j.placenta.2025.09.016. Epub 2025 Sep 24.PMID: 41016177
 
Kidney lipid metabolism: impact on pediatric kidney diseases and modulation by early-life nutrition.
Nüsken E, Voggel J, Saschin L, Weber LT, Dötsch J, Alcazar MAA, Nüsken KD.
Pediatr Nephrol. 2025 Jun;40(6):1839-1852. doi: 10.1007/s00467-024-06595-z. Epub 2024 Nov 
27.PMID: 39601825 

Zentrum für genetisch bedingte Haut- und Bindegewebserkrankungen bei Kindern und  
Erwachsenen

Iliana Tantcheva-Poor: Henning M, Hock M, Shukri A, Löw V, Kernich N, Rauterberg J, Klapproth H, 
Tantcheva-Poór I
Mental Comorbidities in a German cohort of patients with Ehlers-Danlos Syndromes and generalized 
Hypermobility Spectrum Disorder
Orphanet J Rare Dis. 2026; In print                                                              
 
Rauterberg J, Hock M, Kernich N, Shukri, Klapproth H, Löw V, Henning M, Tantcheva-Poór I
Health Care Supply in Patients with Ehlers-Danlos Syndromes and Generalized Hypermobility  
Spectrum Disorder: A German Perspective
Orphanet J Rare Dis. 2025; 20(1): 436.doi                                                   
                                                     
Klapproth H, Rauterberg J, Koll P, Soellner L, Neumayer D, Fischer J, Tantcheva-Poór I
A Striking Hand Phenotype and Guselkumab Efficacy in NIPAL4-linked ARCI
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