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1 Darstellung des MKSE und seiner Netzwerkpartner 

1.1 Übersicht 

Das Mitteldeutsche Kompetenznetz Seltene Erkrankungen (MKSE) wurde 2014 

gegründet. Es verbindet als standortübergreifendes Kompetenznetz die 

Universitätsklinika Magdeburg und Halle sowie das Städtische Klinikum Dessau. Dem 

MKSE sind derzeit acht Fachzentren (Typ B-Zentren) angeschlossen, weitere sind in 

Planung. Durch fachübergreifende Zusammenarbeit ermöglicht das MKSE eine 

Diagnosestellung und umfassende Versorgung bei rund 100 Seltenen 

Krankheitsbildern nach Vorgaben der NAMSE (Nationales Aktionsbündnis für Menschen 

mit Seltenen Erkrankungen). 

Das MKSE bietet eine Anlaufstelle für Menschen mit Seltener Erkrankung, ihre 

behandelnden Ärztinnen und Ärzte, Menschen mit unklarer Diagnose sowie für die 

Patientenselbsthilfe. Die zentrale Koordinierungsstelle des MKSE befindet sich in der 

Universitätskinderklinik Magdeburg. 

Die meisten Seltenen Erkrankungen sind genetisch bedingt. Mit der am Institut für 

Humangenetik durchgeführten medizinischen Exom-Sequenzierung steht dem MKSE 

ein modernes Werkzeug zur Verfügung, mit dem der Nachweis einer seltenen 

genetischen Erkrankung schneller und effizienter möglich ist. 

1.2 Organigramm des MKSE 
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1.3 Leistungen des MKSE 

Zu den Leistungen des MKSE-A-Zentrums zählen:  

➢ die Vermittlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen an Fachzentren 

(Lotsenfunktion) 

➢ die Organisation von regelmäßigen interdisziplinären Fallkonferenzen zur 

Besprechung von Patienten mit unklaren Diagnosen 

➢ die Beratung und Unterstützung von Ärztinnen und Ärzten bei der Betreuung 

von Menschen mit Seltener Erkrankung 

➢ die Organisation von Fort- und Weiterbildungen für Ärzte, sowie Schulungen 

für und mit Patienten zu den an den B-(Fach)Zentren des MKSE betreuten 

Seltenen Erkrankungen 

➢ Unterstützung für Jugendliche und junge Erwachsene mit Seltener 

Erkrankung beim Wechsel in die Erwachsenenmedizin (Transition).  

➢ Durchführung einer interdisziplinären Sprechstunde (auch telemedizinisch) 

für Menschen mit unklarer Diagnose (nach vorheriger Terminabsprache und 

Fallsichtung)  

➢ die Mitarbeit an Registern  

➢ Koordination von Forschungstätigkeit  

Ziel des MKSE ist es, die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen in 

Sachsen-Anhalt und darüber hinaus zu verbessern. 

1.4 Betreuungspfad des MKSE 

Folgendes Schaubild zeigt den Betreuungspfad des MKSE: 
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1.5 Vernetzung  

Je weniger Menschen von einer bestimmten Seltenen Erkrankung betroffen sind, desto 

geringer ist die Verfügbarkeit von Wissen zu Diagnose und Therapiemöglichkeiten. Das 

MKSE stärkt daher die krankheitsspezifische Vernetzung mit anderen Fachzentren oder 

Krankenhäusern durch Kooperationen mit anderen Spezialisten für bestimmte Seltenen 

Erkrankungen und befördert damit den wissenschaftlich-fachlichen Austausch. 

So übernimmt das MKSE-A-Zentrum neben der Koordination der derzeit neun 

integrierten B-(Fach)Zentren auch überregional besondere Aufgaben. Dazu gehört – 

in enger Kooperation mit der Patientenselbsthilfe - die Koordination der 

Erkrankungsgruppe der RASopathien zwischen den entsprechenden Fachzentren an 

Universitätsklinika in Essen (Institut für Humangenetik), Düsseldorf (Zentrum für 

syndromale Erkrankungen und angeborene Fehlbildungen), Göttingen (Zentrum für 

ungeklärte, angeborene Syndrome), Hamburg (Zentrum für mitochondriale 

Erkrankungen), Leipzig (Universitäres Zentrum für Seltene Erkrankungen Leipzig), 

Lübeck (Institut für Humangenetik). Weiterhin koordiniert das MKSE – auch hier in enger 

Kooperation mit der Patientenselbsthilfe - Aufgaben innerhalb des Netzwerkes für 

Seltene Osteopathien (NetsOs). 

 

Darüber hinaus ist das MKSE mit derzeit fünf seiner B-(Fach)Zentren zertifiziertes 

Mitglied in den ab 2017 von der Europäischen Union etablierten Europäischen 

Referenz-Netzwerken/ERN (ERN BOND, METAB-ERN, ENDO ERN, ERN SKIN, ERN 

ITHACA). Es handelt sich bei den ERN um virtuelle Netzwerke zu bestimmten seltenen 

Erkrankungsgruppen, deren Aufgabe es ist, medizinisches Fachpersonal mit Expertise 

zu bestimmten Seltenen Erkrankungen in ganz Europa miteinander zu verbinden sowie 

den Austausch über komplexe oder seltene Krankheiten und Zustände zu fördern, die 

eine hochspezialisierte Behandlung und konzentriertes Wissen und Ressourcen 

erfordern. Die Zusammenarbeit der Netzwerkpartner findet in gemeinsamen 

Fallkonferenzen statt, in Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen, gemeinsamen 

Studien und Forschungsprojekten und der gemeinsamen Ausarbeitung von Leitlinien 

und Konsensuspapieren. Das MKSE-A-Zentrum unterstützt die teilnehmenden B-

(Fach)Zentren bei den administrativen und dokumentarischen Anforderungen.  

Für ausgewählte Erkrankungsgruppen wurde Mitwirkenden des MKSE die 

Leitungsposition innerhalb der Europäischen Referenznetzwerke verliehen: Herrn Prof. 

Christios Zouboulis, Chefarzt der Hochschulklinik für Dermatologie, Venerologie und 

Allergologie, Immunologischen Zentrum des Städtischen Klinikums Dessau und Stellv. 

Leiter des MKSE, wurde vom ERN SKIN die Leitung der Themengruppe Hidradenitis 

suppurativa & related syndromes – Behçet – Degos übertragen und mit der 

Koordination der Aktivitäten europäischer Zentren auf dem Gebiet der erworbenen 

immunologischen Erkrankungen des erwachsenen Alters (ALLOCATE SKIN) betraut. 

Frau Dr. Antje Redlich (Oberärztin der Onkologischen Station der 

Universitätskinderklinik Magdeburg und Stellv. Leiterin des B-Zentrums für Endokrine 

Tumoren ist Juni 2021 „Pediatric Chair“ (kinderärztliche Leiterin) für Endokrine 

Tumordispositionssyndrome des ENDO ERN. 
  

https://ern-skin.eu/thematic-groups3/thematic-group-hidradenitis-suppurativa-related-syndromes/
https://endo-ern.eu/specific-expertise/genetic-endocrine-tumour-syndromes/contact
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Seit 2020 koordiniert das MKSE das Netzwerk „verNETZt - für Seltene Erkrankungen“, 

dieses Netzwerk hat folgende Ziele: 

1. Die Vernetzung der Lotsen und Koordinatoren von Zentren für Seltene 

Erkrankungen (ZSE) weiter auszubauen 

2. Die fachliche Weiterbildung über medizinische und andere Inhalte zu Seltenen 

Erkrankungen 

3. Die persönliche Weiterbildung, die Lotsen und Koordinatoren von ZSE in ihrer 

Tätigkeit unterstützt. 

2022 fand im Rahmen dieses Netzwerkes unter der Leitung des MKSE die 3. 

Lotsenschulung "verNETZt - für Seltene Erkrankungen" statt. Weitere 

Informationen: http://www.mkse.ovgu.de/Lotsenschulung_verNETZt_fuer_Seltene_Erkrankungen_2022.html  

 

Des Weiteren wurde durch das MKSE-A-Zentrum ein regelmäßiger Austausch der Lotsen 

und Koordinatoren der Zentren für Seltene Erkrankungen ins Leben gerufen. Termine 

der Lotsentreffen im Jahr 2022 waren wie folgt: 21.01.2022, 25.03.2022, 20.05.2022, 

08.07.2022, 25.11.2022  

 

  

http://www.mkse.ovgu.de/Lotsenschulung_verNETZt_fuer_Seltene_Erkrankungen_2022.html
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2 Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen 

Aufgaben  

Die in 2021 durchgeführten besonderen Aufgaben werden im Folgenden aufgeführt:  

2.1 Prüfung und Bewertung von Krankenakten anderer 

Leistungserbringer  

Das MKSE-A-Zentrum unterstützt andere Leistungserbringer durch die interdisziplinäre 

Expertise bei der Prüfung und Bewertung von Patientendaten und vermittelt 

Behandlungsempfehlungen. Das Zentrum prüft Patientenvorbefunde, koordiniert eine 

strukturierte Diagnostik und Versorgung, vermittelt Patienten bei Bedarf zu anderen 

Zentren für Seltene Erkrankung, kümmert sich um eine strukturierte Nachbetreuung 

der Patienten, auch bei weiterhin unklarer Diagnose und erfasst sämtliche Fälle in einer 

Telemedizinakte. 

Im Jahr 2022 wurden 119 Patientenakten externer Patienten durch das A-Zentrum des 

MKSE geprüft und bewertet. 

2.2 Interdisziplinäre Fallkonferenzen  

Die Erstdiagnose einer seltenen Erkrankung erfolgt zumeist in einem Zentrum mit 

besonderer Expertise in der Diagnostik Seltener Erkrankungen – den Zentren für 

Seltene Erkrankungen. Die langfristige Betreuung der Patienten erfolgt hingegen in der 

Regel in der Zusammenarbeit von Zentren mit wohnortnahen 

Versorgungseinrichtungen. Das MKSE unterstützt andere Krankenhäuser, 

Niedergelassene Ärzte sowie Sozialpädiatrische Zentren (SPZ) und Zentren für 

Erwachsene mit Behinderung (MZEB), und weitere Einrichtungen, welche die regelhafte 

wohnortnahe Versorgung der Patienten übernehmen, durch Beratungsleistungen und 

Fallkonferenzen. Die interdisziplinären Fallkonferenzen sind zusammengesetzt aus 

Fachärzten verschiedener Fachrichtungen (u.a. Humangenetik, Kinderheilkunde, 

Neurologie, Gastroenterologie, Rheumatologie) und sind nicht als Konsiliarleistung 

abrechenbar.  

Das MKSE-A-Zentrum führt wöchentlich Fallkonferenzen durch zu Patienten, die mit 

Verdacht auf eine Seltene Erkrankung, aber unklarer Diagnose ans MKSE überwiesen 

wurden. Ein Teil dieser Fallkonferenzen erfolgt mit Beteiligung von Vertretern der 

MKSE-B-Zentren, diese werden regelmäßig bei der Ärztekammer Sachsen-Anhalt 

angemeldet und von dieser als Fortbildungsveranstaltungen zertifiziert (in 2021: 20 

Fallkonferenzen). Weitere Fallkonferenzen werden durch Vertreter der B-Zentren 

durchgeführt, auch zentrenübergreifend, für stationäre und ambulante Patienten 

anderer Kliniken, auf nationaler und internationaler Ebene.  

Im Jahr 2022 haben knapp 60 dieser Fallkonferenzen für externe stationäre Patienten 

stattgefunden.   

2.3 Fort- und Weiterbildungsangebote  

Seltene Erkrankungen sind eine heterogene Gruppe von komplexen Erkrankungen, 

die eine interdisziplinäre Zusammenarbeit erforderlich machen. Ein entscheidender 

Pfeiler zur Verbesserung der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen 

sind daher regelmäßig stattfindende und fächerübergreifende Fortbildungen und 

Weiterbildungen für medizinische Mitarbeiter. Die kostenfreien Fort- und 

Weiterbildungen des MKSE-A-Zentrums für Mitarbeiter anderer Krankenhäuser, 
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Arztpraxen und Zentren sind z.T. auf der Website des MKSE veröffentlicht. 

(http://www.mkse.ovgu.de/Aktuelles/Fortbildungen+und+Fallkonferenzen/Archiv.html)  

Fortbildungen des MKSE-A-Zentrums gemeinsam mit B-Zentren  

14.01.2022 CHI aus der Sicht eines Pädiaters, Genetikers und Kinderchirurgen 

18.03.2022 Floppy Infant – neurologische und metabolische Ursachen 

13.05.2022 Dünne Knochen, schlechte Zähne; Krumme Beine, Zahnverlust - 

Innovative Therapien bei Seltenen Knochenstoffwechselstörungen 

23.-24.06.2022 Achondroplasie Kolloquium München 

29./30.09.2022 3. Lotsenschulung "verNETZt - für Seltene Erkrankungen" (hybrid) 

Referate durch Mitarbeiter der UMMD/ MKSE auf Fortbildungsveranstaltungen  

29.01.2022 Vortrag Strukturierte Curriculare Fortbildung "Medizin für 

Menschen mit intellektueller Beeinträchtigung“ 

12.02.2022 Fortbildung Hybrid-Meeting Athen (Helen Kosmidis): Biology of 

RASopathies: tumors and tumor-like lesions 

20./21.5.2022  DiGGefA-Tagung München 

27.05.2022 BKMF-Treffen, Vortrag „Gentherapien bei SEDC“ 

22.06.2022 Fortbildungs-Vortrag „Genetische Diagnostik bei 

Gefäßmalformationen“ Freiburger Interdisziplinäres 

Onkologisches Kolloquium (digital) 

09.07.2022 MAPE-Tagung Vortrag „Genetik des Kleinwuchses“ 

09.09.2022 Fortbildung Abenteuer Endokrinologie „Genetik McCune-Albright-

Syndrom“ 

10.09.2022 DGKJ-Tagung Fortbildung Vortrag „Rasopathien: Diagnostik, 

Therapiemöglichkeiten“ 

14.09.2022 RASopathy Meeting educational lecture (organizer M. Tartaglia) 

28.09.2022 Facharzt-Kurs Universitätskinderklinik Magdeburg: Das 

syndromale Kind 

29.09.2022 Referat "Genetik – Exomauswertung" (Lotsenschulung) 

01.10.2022 Online-Referat Syndromtag 2022 (Graz), Vortrag 

„Tumormutationen – variable klinische Auswirkungen am Beispiel 

der RASopathien“ 

12.10.2022 Vortrag Arbeitskreis Uro-Onkologie: "Genetische Beratung in der 

Uro-Onkologie“, Magdeburg 

24.10.2022 Global Scientific Exchange Meeting Wien, Vortrag RASopathien 

03.11.2022 Fortbildung MHH Humangenetik „Dysregulation des RAS-MAPK-

Signalwegs – phänotypische Muster und pathogenetische 

Mechanismen“ 

09.11.2022 15th Turkish Medical Genetics Congress, Vortrag 

10.-12.11.2022 RASopathy online Meeting, Vortrag RASopathy Nosology am 

11.11.2022, Organisator des Meetings 

12.11.2022 25. Workshop der Arbeitsgemeinschaft Neurofibromatosen 

(NFAG), Vortrag "Heterogenität von Mosaik-RASopathien" 

30.11.2022 Fortbildung Universitätskinderklinik MD: „Genetische Diagnostik 

bei syndromalen Erkrankungen“ 

Zusätzlich ist das A-Zentrum des MKSE an der Erarbeitung von Lehrinhalten für 

Medizinstudierende beteiligt, um Wissen um Seltene Erkrankungen stärker in die Lehre 

einzubinden.  

http://www.mkse.ovgu.de/Aktuelles/Fortbildungen+und+Fallkonferenzen/Archiv.html
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2.4 Qualitätsverbessernde Maßnahmen  

Das Ziel von Zentren für Seltene Erkrankungen ist es, durch geeignete Strukturen, 

Prozesse und Maßnahmen die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen 

kontinuierlich zu verbessern. Konkret geht es um: 

1. Die Beschleunigung der Diagnosestellung von Patienten mit unklaren 

Krankheitsbildern oder Therapieverläufen, die häufig eine langjährige Odyssee hinter 

sich haben, mit dem Resultat einer verzögerten Therapie, unnötigen und 

kostenintensiven diagnostischen Verfahren sowie der Unsicherheit hinsichtlich der 

Prognose. 

2. Die Verbesserung der Aus- und Fortbildung von Ärzten, beginnend im 

Medizinstudium, hinsichtlich der bereits vorhandenen innovativen diagnostischen und 

therapeutischen Möglichkeiten sowie der Herangehensweise bei unklaren Fällen und in 

der Präzisionsmedizin. 

3. Die Bereitstellung einer breiten interdisziplinären und multiprofessionellen 

Expertise, einschließlich spezifischer psychosozialer Versorgungskonzepte, um eine 

angemessene und umfassende Versorgung auch bei einer Seltenen Erkrankung mit 

kleinen Fallzahlen zu gewährleisten. 

4. Bessere Information im Gesundheitssystem und in der Öffentlichkeit über die 

Seltenen Erkrankungen. 

Dies soll zu einer Qualitätsverbesserung der Versorgung und Verbesserung des 

Gesamtversorgungssystems führen. Als Maßnahmen wurden die interne, regionale, 

nationale und internationale Netzwerkbildung, die Bildung interdisziplinärer und 

multiprofessioneller Expertenteams, die Förderung der Ausbildung und 

Kommunikation festgelegt. Wo möglich, liegen evidenzbasierte Leitlinien der 

Versorgung zugrunde oder werden in den Expertennetzwerken ausgearbeitet.  

Die Umsetzung von qualitätsverbessernden Maßnahmen erfolgt im Rahmen 

regelmäßiger Qualitätszirkel, welche die Ergebnisse der Arbeit des MKSE und seiner 

Netzwerkpartner bewerten und daraus geeignete Verbesserungsmaßnahmen 

identifizieren, diese gemeinsam beschließen und umsetzen. 

 

Beispiele der Qualitätssicherung und –verbesserung im MKSE (2022) 

Betrachteter Prozess Qualitätsziel Maßnahmen 

Das Wissen zu 

Seltenen Erkrankungen 

zu den regionalen 

Versorgern tragen 

Bekanntheitsgrad des MKSE 

bei Niedergelassenen Ärzten 

und Krankenhäusern im 

Mitteldeutschen Raum 

erhöhen, diese sollen sich bei 

unklarer Diagnose oder V.a. SE 

ans MKSE wenden 

Fortbildungen, gezielte 

Werbung in 

Fachzeitschriften 

(Ärztekammer) 

B-Zentren - bislang nur 

unzureichende 

Darstellung auf der 

MKSE-Webseite  

B-Zentren - auf MKSE-Webseite 

unterbringen, Daten aktuell 

halten 

Beispiel-Fachzentrum 

einrichten (ZfE) und für 

die übrigen Fachzentren 

anpassen 

HPO-Dokumentation in 

Fallkonferenzen 

Standardisierte Phänotyp-

Erfassung zur Filterung von 

Exom-Daten 

Erstellen einer Vorlage 

für die Erfassung der 

HPO-Terms;  



 

                       

A-Zentrum des MKSE - Qualitätsbericht 

 

Seite 10 von 26 

Schulen der Mitarbeiter 

in HPO-Kodierung; 

Phänotypische Merkmale 

in den Fallkonferenzen 

werden nach HPO 

kodiert, HPO-Listen 

werden an Genetisches 

Labor weitergegeben 

Optimierung von 

zentrenübergreifenden 

Fallkonferenzen 

Verbesserte Fallaufbereitung 

und Dokumentation 

Einführung und Nutzung 

von KONSIL-SE für alle 

Fallkonferenzen: in 2022 

wurden die vertraglichen 

Vorbereitungen dafür 

getroffen; für 2023 ist 

die Einführung geplant  

 

2.5 Telemedizinische Leistungen für andere Leistungserbringer 

Das MKSE erbringt regelmäßig telemedizinische Leistungen für andere Krankenhäuser 

oder Niedergelassene Ärzte. Die verbesserte Dokumentation dieser Leistungen wird im 

Rahmen des Qualitätsmanagements zu lösen sein. 

2.6 Registererstellung  

Das A-Zentrum ist am Aufbau des europäischen Registers für Seltene 

Knochenerkrankungen (EuRR-BONE) beteiligt:  

Projektname EuRR-Bone 

Projektförderung 

durch 

Europäische Kommission, Consumers, Health, Agriculture 

and Food Executive Agency (CHAFEA) 

Projektinformation https://doi.org/10.1016/j.bonr.2020.100318 

Projektbeteiligung 

des MKSE 

Einrichtung eines zentralen Registers für alle seltenen 

Knochen- und Mineralstoffwechselstörungen, das einen 

Kerndatensatz umfasst und auf dem bereits von und in 

Zusammenarbeit mit EuRRECa erstellten Datenmodell und 

deren IT-Infrastruktur aufbaut.  

Einrichtung von vier krankheitsspezifischen Modulen 

(Disease Specific Modules) für FD/MAS, OI, seltene 

Hypophosphatämie und Achondroplasie, die detailliertere 

genetische, klinische und patientenbezogene Ergebnisdaten 

erfassen, so dass der Ansatz auf andere seltene Knochen- 

und Kalziumerkrankungen übertragbar ist. 

Projektlaufzeit 04/2020 bis 03/2023 

Webseite https://eurr-bone.com 

Des Weiteren ist das A-Zentrum beteiligt am Aufbau eines Achondroplasie-Moduls 

innerhalb des CrescNet-Wachstumsregisters sowie am Projekt Maximizing the Utility 

of HIGR (MaxHIGR) – einem Projekt zur Optimierung der Datenqualität bei der 

Erfassung von Patientendaten in das HI Global Registry (HIGR) für Patienten mit 

Congenitalem Hyperinsulinsmus https://congenitalhi.org/higlobalregistry/  

Die B-(Fach)Zentren des MKSE führen darüber hinaus weitere Register für Seltene 

Erkrankungen oder melden an diese. Hervorzuheben sind die von Prof. C. Zouboulis‘ 

https://doi.org/10.1016/j.bonr.2020.100318
https://eurr-bone.com/
https://congenitalhi.org/higlobalregistry/
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Team koordinierten Register European Registry for Hidradenitis Suppurativa, siehe 

die Publikation https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33135255/, das Deutsche Register 

Morbus Adamantiades-Behçet (www.behcet.de) und das Register für Papulosis 

atrophicans Köhlmeier-Degos.  

Zudem ist das A-Zentrum des MKSE an der Universitätskinderklinik Magdeburg an der 

Koordination, Eingabe und Auswertung verschiedener Registerstudien beteiligt.  

2.7 Koordinatoren- und Lotsenfunktion  

Die Koordination zwischen den B-(Fach)Zentren innerhalb des MKSE-A-Zentrums 

sowie außerhalb zu anderen ZSE-A-Zentren bzw. anderen B-(Fach)Zentren oder 

anderen Mitgliedern des Europäischen Referenznetzwerkes wird durch den 

Koordinator geleistet.  

Patienten werden durch zwei ärztliche und eine administrative (nicht-ärztliche) 

Lotsin zu den entsprechenden Versorgungseinrichtungen bundesweit vermittelt 

oder in die Versorgungsstruktur des A-Zentrums aufgenommen. 

2.8 Öffentlich einsehbare Informationsplattform  

Das MKSE-A-Zentrum bietet eine übersichtliche und laufend aktualisierte 

Informationsplattform über seine Webseite www.mkse-ovgu.de. Des Weiteren ist 

das Zentrum auf einer webbasierten, öffentlich einsehbaren Informationsplattform, 

die einen bundesweiten Überblick über Versorgungsmöglichkeiten und 

Selbsthilfeorganisationen für Menschen mit seltenen Erkrankungen bietet, 

registriert und dargestellt (Versorgungsatlas für Menschen mit seltenen 

Erkrankungen www.se-atlas.de). Eine regelmäßige Qualitätssicherung der Daten 

wird durchgeführt. 

2.9 Transitionskonzept  

Ein Transitionskonzept zum geplanten Übergang von der Kinder- in die 

Erwachsenenmedizin unter Berücksichtigung von Entwicklungszustand, 

Krankheitslast und Unterstützungsbedarf der Patienten befindet sich in der 

Entwicklung. 

2.10  Informationsveranstaltungen  

Das MKSE war in 2022 an folgenden Informationsveranstaltungen für Betroffene und 

Patientenorganisationen beteiligt:  

Datum 

Infoveranstaltung 

Titel 

26.02.2022 Tag der Seltenen Erkrankungen (Online), organisiert vom 

Dessauer Standort des MKSE 

28.02.2022 Diverse Aktionen des MKSE zum Rare Disease Day 2022 

26./27.05.2022 BKMF-Kleinwuchsforum, Rhön Park Hotel 

28.05.2022 CFC-Syndrom e.V. - Jahrestreffen, Schlosshotel Behringen 

12.09.2022 Elternseminar BKMF e.V., Rhön Park Hotel  

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33135255/
http://www.behcet.de/
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17.09.2022 Noonan-Kinder e.V. Deutschland, Jahrestreffen, Biedenkopf 

19.10.2022 Runder Tisch Seltene Erkrankungen (Online), organisiert vom 

Dessauer Standort des MKSE 

Diese Veranstaltungen dienen dazu, Betroffenen medizinisch-fachliche 

Informationen zu ihrer Erkrankung zu geben.  

2.11 Maßnahmen zum strukturierten Austausch über 

Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen 

Zentren  

Einen strukturierten Austausch über Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge 

führt das A-Zentrum des MKSE regelmäßig mit folgenden Organisationen und 

Netzwerkpartnern:  

➢ AG ZSE (25.01.2022)  

➢ NAKSE, Konferenz der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) 

e. V., Online, (23.09.2022)  

➢ Verbund ZSE Duo, regelmäßiger Austausch, siehe dazu auch Punkt 2.14   

2.12 Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen 

gegenüber bisher unklaren Diagnosen  

Im Jahr 2022 wurde bei 63% der Patienten, die vorstellig wurden, eine genetische 

Diagnostik veranlasst. Bei 37% der Fälle konnte eine Diagnose gestellt werden. 

2.13 Leitlinien und Konsensuspapiere 

Aktive Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren, in Zusammenarbeit mit der 

Patientenselbsthilfe, sowie internationale Vernetzung mit anderen Experten- und 

Referenzzentren ist durch das MKSE-A-Zentrum und seine Fachzentren 

gewährleistet, Beispiele für Arbeiten in 2022:  

 

B-Zentrum für Titel 

…endokrine Tumoren 

2022 European Thyroid Association Guidelines for the 

management of pediatric thyroid nodules and differentiated 

thyroid carcinoma.  

Lebbink CA, Links TP, Czarniecka A, Dias RP, Elisei R, Izatt L, 

Krude H, Lorenz K, Luster M, Newbold K, Piccardo A, 

Sobrinho-Simões M, Takano T, Paul van Trotsenburg AS, 

Verburg FA, van Santen HM. 

Eur Thyroid J. 2022 Nov 29;11(6):e220146. doi: 10.1530/ETJ-

22-0146. Print 2022 Dec 1. 

PMID: 36228315 Free PMC article.  

 

Temporal trends in referrals of RET gene carriers for neck 

surgery to a tertiary surgical center in the era of international 

management guidelines.  

Machens A, Lorenz K, Huessler EM, Stang A, Weber F, Dralle 

H. 

Endocrine. 2023 Apr;80(1):100-110. doi: 10.1007/s12020-

022-03273-8. Epub 2022 Dec 2. 

PMID: 36456885 Free PMC article 

 

Individualized treatment of differentiated thyroid cancer: The 

value of surgery in combination with radioiodine imaging and 

therapy - A German position paper from Surgery and Nuclear 

Medicine.  

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36228315/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36228315/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36228315/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36456885/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36456885/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36456885/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35299276/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35299276/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35299276/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35299276/
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Schmidt M, Bartenstein P, Bucerius J, Dietlein M, Drzezga A, 

Herrmann K, Lapa C, Lorenz K, Musholt TJ, Nagarajah J, 

Reiners C, Sahlmann CO, Kreissl MC. 

Nuklearmedizin. 2022 Apr;61(2):87-96. doi: 10.1055/a-1783-

8154. Epub 2022 Mar 17. 

PMID: 35299276 English, German. 

…Stoffwechselstörungen 2021 wurde folgende Leitlinie publiziert (im QM-Bericht 2021 

jedoch nicht deklariert): 

Real-World Estimates of Adrenal Insufficiency-Related Adverse 

Events in Children With Congenital Adrenal Hyperplasia.  

Ali SR, Bryce J, Haghpanahan H, Lewsey JD, Tan LE, Atapattu N, 

Birkebaek NH, Blankenstein O, Neumann U, Balsamo A, 

Ortolano R, Bonfig W, Claahsen-van der Grinten HL, Cools M, 

Costa EC, Darendeliler F, Poyrazoglu S, Elsedfy H, Finken MJJ, 

Fluck CE, Gevers E, Korbonits M, Guaragna-Filho G, Guran T, 

Guven A, Hannema SE, Higham C, Hughes IA, Tadokoro-

Cuccaro R, Thankamony A, Iotova V, Krone NP, Krone R, 

Lichiardopol C, Luczay A, Mendonca BB, Bachega TASS, Miranda 

MC, Milenkovic T, Mohnike K, Nordenstrom A, Einaudi S, van 

der Kamp H, Vieites A, de Vries L, Ross RJM, Ahmed SF. 

J Clin Endocrinol Metab. 2021 Jan 1;106(1):e192-e203. doi: 

10.1210/clinem/dgaa694. 

PMID: 32995889 Free PMC article. 

…Wachstumsstörungen International Consensus Statement on the diagnosis, 

multidisciplinary management and lifelong care of individuals 

with achondroplasia.  

Savarirayan R, Ireland P, Irving M, Thompson D, Alves I, 

Baratela WAR, Betts J, Bober MB, Boero S, Briddell J, Campbell 

J, Campeau PM, Carl-Innig P, Cheung MS, Cobourne M, 

Cormier-Daire V, Deladure-Molla M, Del Pino M, Elphick H, 

Fano V, Fauroux B, Gibbins J, Groves ML, Hagenäs L, Hannon 

T, Hoover-Fong J, Kaisermann M, Leiva-Gea A, Llerena J, 

Mackenzie W, Martin K, Mazzoleni F, McDonnell S, Meazzini 

MC, Milerad J, Mohnike K, Mortier GR, Offiah A, Ozono K, 

Phillips JA 3rd, Powell S, Prasad Y, Raggio C, Rosselli P, 

Rossiter J, Selicorni A, Sessa M, Theroux M, Thomas M, 

Trespedi L, Tunkel D, Wallis C, Wright M, Yasui N, Fredwall 

SO. 

Nat Rev Endocrinol. 2022 Mar;18(3):173-189. doi: 

10.1038/s41574-021-00595-x. Epub 2021 Nov 26. 

PMID: 34837063 Review.  

 Literature review and expert opinion on the impact of 

achondroplasia on medical complications and health-related 

quality of life and expectations for long-term impact of 

vosoritide: a modified Delphi study.  

Savarirayan R, Baratela W, Butt T, Cormier-Daire V, Irving M, 

Miller BS, Mohnike K, Ozono K, Rosenfeld R, Selicorni A, 

Thompson D, White KK, Wright M, Fredwall SO. 

Orphanet J Rare Dis. 2022 Jun 13;17(1):224. doi: 

10.1186/s13023-022-02372-z. 

PMID: 35698202 Free PMC article.  

…Entwicklungsstörungen Leitlinien zum Noonan-Syndrom sowie zur zur 

Diagnostik bei Gefäßmalformationen befinden sich in 

Entwicklung 

In Überarbeitung/ Weiterentwicklung: ClinGen's 

RASopathy Expert Panel consensus methods for variant 

interpretation 

 Management of cardiac aspects in children with Noonan 

syndrome - results from a European clinical practice survey 

among paediatric cardiologists.  

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32995889/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32995889/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34837063/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34837063/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34837063/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35698202/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35698202/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35698202/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35698202/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34757052/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34757052/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34757052/
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Wolf CM, Zenker M, Burkitt-Wright E, Edouard T, García-Miñaúr 

S, Lebl J, Shaikh G, Tartaglia M, Verloes A, Östman-Smith I. 

Eur J Med Genet. 2022 Jan;65(1):104372. doi: 

10.1016/j.ejmg.2021.104372. Epub 2021 Oct 28. 

PMID: 34757052 

…Seltene Hauterkrankungen 

und immunologisch bedingte 

Seltene Erkrankungen 

New treatments and new assessment instruments for 

Hidradenitis suppurativa.  

van Straalen KR, Ingram JR, Augustin M, Zouboulis CC. 

Exp Dermatol. 2022 Sep;31 Suppl 1(Suppl 1):33-39. doi: 

10.1111/exd.14609. 

PMID: 35582833 Free PMC article. Review.  

 Different Types of Auricular Keloids and Treatment by 

Intralesional Cryosurgery: Best Practice for Obtaining Long-

Lasting Clinical Results.  

Har-Shai Y, Har-Shai L, Zouboulis VA, Zouboulis CC. 

Dermatology. 2022;238(1):170-179. doi: 

10.1159/000514954. Epub 2021 Apr 7. 

PMID: 33827090 

  

2.14 Studien und Projekte zu Seltenen Erkrankungen 

Das MKSE-A-Zentrum ist Konsortialpartner bei einer durch den 

Innovationsausschuss beim Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) geförderten 

Versorgungsstudie zu Seltenen Erkrankungen: ZSE DUO - Duale Lotsenstruktur 

zur Abklärung unklarer Diagnosen in Zentren für seltene Erkrankungen - Vier 

Augen sehen mehr als zwei. Das gilt auch für die Diagnostik seltener 

Erkrankungen.  

Projektname ZSE DUO 

Projektförderung durch Innovationsfond des G-BA, #01NVF17031 

Projektbeteiligung des 

MKSE 

Das MKSE war eines der 11 beteiligten Studienzentren.  

Ziel des Projekts …ist es herauszufinden, ob sich eine duale 

Lotsenstruktur – mit jeweils einem Spezialisten für 

körperliche und für psychiatrisch-psychosomatische 

Erkrankungen – positiv auf die Diagnosefindung und 

Versorgung von Menschen mit dem Verdacht auf eine 

Seltene Erkrankung auswirkt. Im Rahmen des Projekts 

ZSE-DUO wird eine neue Versorgungsform etabliert 

und getestet. 

Die Erfahrungen aus dem Projekt sollen zudem als 

Modell für andere Versorgungsstrukturen dienen, bei 

denen eine komplexe Symptomatik die zeitgleiche 

Betreuung durch Ärzte unterschiedlicher 

Fachrichtungen sinnvoll erscheinen lässt. Dies ist 

beispielsweise bei Schmerzpatienten der Fall. 

Projektlaufzeit 10/2018 bis 09/2022 

Publikation Dual guidance structure for evaluation of patients with unclear 

diagnosis in centers for rare diseases (ZSE-DUO): study protocol for 

a controlled multi-center cohort study.  

Hebestreit H, Zeidler C, Schippers C, de Zwaan M, Deckert J, 

Heuschmann P, Krauth C, Bullinger M, Berger A, Berneburg M, 

Brandstetter L, Deibele A, Dieris-Hirche J, Graessner H, Gündel H, 

Herpertz S, Heuft G, Lapstich AM, Lücke T, Maisch T, Mundlos C, 

Petermann-Meyer A, Müller S, Ott S, Pfister L, Quitmann J, Romanos 

M, Rutsch F, Schaubert K, Schubert K, Schulz JB, Schweiger S, 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35582833/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35582833/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33827090/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33827090/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33827090/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35164804/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35164804/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35164804/
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Tüscher O, Ungethüm K, Wagner TOF, Haas K; ZSE-DUO working 

group. 

Orphanet J Rare Dis. 2022 Feb 14;17(1):47. doi: 10.1186/s13023-

022-02176-1. 

PMID: 35164804 Free PMC article. 

Des Weiteren nimmt das MKSE-A-Zentrum an von der Europäischen Union 

geförderten Projekten teil (siehe auch Punkt 2.6): 

Projektname METAB ERN e-CONNECT 

Projektförderung durch Innovation and Networks Executive Agency (INEA), 

Connecting Europe Facility (CEF), #2020-EU-IA-0158 

Projektbeteiligung des 

MKSE 

Im Aufgabenbereich des MKSE geht es um die 

Unterstützung der ERN-Entwicklung des Netzwerkes 

METAB ERN (Europäisches Referenznetzwerk für seltene 

angeborene Stoffwechselerkrankungen) und 

Unterstützung der Implementierung der ERN-Register 

(CrescNet) durch deren Befüllung mit relevanten 

klinischen Fällen.  

Eines der Ziele ist die Entwicklung und anschließende 

Ergänzung des Registers mit fünf der sieben 

Datensatzelemente, eines für jedes Teilnetz (SNW), die 

zur Abdeckung aller IMDs (Inherited Metabolic 

Diseases/ Angeborene Stoffwechselerkrankungen) 

erforderlich sind. In Anbetracht der Komplexität des 

gesamten IMD-Bereichs hat MetabERN die IMDs in 

sieben verschiedene krankheitsspezifische 

Untergruppen eingeteilt, die sich nach dem jeweiligen 

gestörten Stoffwechsel richten. Innerhalb dieser sieben 

IMD-Gruppen arbeiten hochspezialisierte 

Expertengruppen in sieben Subnetzen (SNWs) 

zusammen:  

- Störungen im Zusammenhang mit Aminosäuren und 

organischen Säuren;  

- Störungen des Pyruvat-Stoffwechsels, Defekte im 

Krebs-Zyklus, Störungen der mitochondrialen 

oxidativen Phosphorylierung, Störungen des 

Thiamintransports und -stoffwechsels;  

- Störungen der Kohlenhydrat- und Fettsäureoxidation 

sowie der Ketonkörper;  

- Lysosomale Störungen;  

- Peroxisomale und lipidbezogene Störungen;  

- Angeborene Störungen der Glykosylierung und 

Störungen des intrazellulären Trafficking;  

- Störungen der Neuromodulatoren und kleinen 

Moleküle. 

 

Dieses Projekt schließt an das Vorgängerprojekt 

Connect METAB ERN“, in dessen Rahmen das MKSE-die 

von METAB ERN initiierte, von der EU geförderte) 

mitgewirkt hat an der Erstellung und Implementierung 

von Minimal-Data-Sets für bestimmte 

Stoffwechselkrankheiten zur effizienteren Nutzung des 

CPMS (Clinical Patient Management System).  



 

                       

A-Zentrum des MKSE - Qualitätsbericht 

 

Seite 16 von 26 

Projektlaufzeit 09/2021 bis 02/2023 

 

Darüber hinaus wurden im Jahr 2022 von den B-Zentren des MKSE, teilweise mit 

Unterstützung des MKSE-A-Zentrums, folgende Studien durchgeführt: 

Indikationsbereich/ (Protocol-Nr.) EudraCT-Nr./ NCT 

Achondroplasie/ (111-302)* 
2017-002404-28 

Achondroplasie/ (C4181001/ TA46-002) 
2020-001189-13 

Congenital Hyperinsulinism/ (ZP4207-17106) 
2017-004546-15 

Congenital Hyperinsulinism/ (RZ358-606) 
2016-004186-83 

Congenital Hyperinsulinism (HM-GCG-201 
2021-000508-39 

Exome sequencing in clinically phenotyped patients with 

Hidradenitis suppurativa (Laufzeit 2021-24) 
 

Hidradenitis suppurativa genomics: Decoding 

pathogenesis as requirement for targeted treatment 

(Laufzeit 2021-23) 

 

HS genomics: Towards the development of a European 

Gene Databank as a tool for targeted treatment (Laufzeit 

2020-22) 

 

* Im August 2021 wurde mit VOXZOGO® (vosoritide) eine medikamentöse Therapie 

der Achondroplasie, einer ausgeprägten Kleinwuchsform mit Dysproportion, 

europaweit zugelassen. Damit wurde es erstmal möglich, ab einem Lebensalter von 2 

Jahren auch diesen Kindern eine kausale Therapie zur Verfügung zu stellen. Unser 

Magdeburger Zentrum für angeborene Skelettsystemerkrankungen war eines der 

internationalen Studienzentren. 

2.15 Wissenschaftliche Publikationen des Zentrums 

Die Publikation der Fachzentren des MKSE sind im Anhang – Publikationen 2022 

aufgelistet. 
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3 Anhang – Publikationen 2022 

1. Noonan syndrome: improving recognition and diagnosis.  

Zenker M, Edouard T, Blair JC, Cappa M. 

Arch Dis Child. 2022 Dec;107(12):1073-1078. doi: 10.1136/archdischild-2021-322858. Epub 2022 Mar 

4. 

PMID: 35246453 Free PMC article. Review.  

2. International Consensus Statement on the diagnosis, multidisciplinary management and lifelong care of 

individuals with achondroplasia.  

Savarirayan R, Ireland P, Irving M, Thompson D, Alves I, Baratela WAR, Betts J, Bober MB, Boero S, 

Briddell J, Campbell J, Campeau PM, Carl-Innig P, Cheung MS, Cobourne M, Cormier-Daire V, Deladure-

Molla M, Del Pino M, Elphick H, Fano V, Fauroux B, Gibbins J, Groves ML, Hagenäs L, Hannon T, Hoover-

Fong J, Kaisermann M, Leiva-Gea A, Llerena J, Mackenzie W, Martin K, Mazzoleni F, McDonnell S, 

Meazzini MC, Milerad J, Mohnike K, Mortier GR, Offiah A, Ozono K, Phillips JA 3rd, Powell S, Prasad Y, 

Raggio C, Rosselli P, Rossiter J, Selicorni A, Sessa M, Theroux M, Thomas M, Trespedi L, Tunkel D, Wallis 

C, Wright M, Yasui N, Fredwall SO. 

Nat Rev Endocrinol. 2022 Mar;18(3):173-189. doi: 10.1038/s41574-021-00595-x. Epub 2021 Nov 26. 

PMID: 34837063 Review.  

3. Pharmacokinetics and Exposure-Response of Vosoritide in Children with Achondroplasia.  

Chan ML, Qi Y, Larimore K, Cherukuri A, Seid L, Jayaram K, Jeha G, Fisheleva E, Day J, Huntsman-Labed 

A, Savarirayan R, Irving M, Bacino CA, Hoover-Fong J, Ozono K, Mohnike K, Wilcox WR, Horton WA, 

Henshaw J. 

Clin Pharmacokinet. 2022 Feb;61(2):263-280. doi: 10.1007/s40262-021-01059-1. Epub 2021 Aug 25. 

PMID: 34431071 Free PMC article. Clinical Trial.  

4. Clinical overview on RASopathies.  

Zenker M. 

Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2022 Dec;190(4):414-424. doi: 10.1002/ajmg.c.32015. Epub 

2022 Nov 25. 

PMID: 36428239 Review.  

5. Skin, hair and beyond: the impact of menopause.  

Zouboulis CC, Blume-Peytavi U, Kosmadaki M, Roó E, Vexiau-Robert D, Kerob D, Goldstein SR. 

Climacteric. 2022 Oct;25(5):434-442. doi: 10.1080/13697137.2022.2050206. Epub 2022 Apr 4. 

PMID: 35377827  

6. Sebocytes contribute to melasma onset.  

Flori E, Mastrofrancesco A, Mosca S, Ottaviani M, Briganti S, Cardinali G, Filoni A, Cameli N, Zaccarini M, 

Zouboulis CC, Picardo M. 

iScience. 2022 Feb 4;25(3):103871. doi: 10.1016/j.isci.2022.103871. eCollection 2022 Mar 18. 

PMID: 35252805 Free PMC article.  

7. Aging in the sebaceous gland.  

Hou X, Wei Z, Zouboulis CC, Ju Q. 

Front Cell Dev Biol. 2022 Aug 17;10:909694. doi: 10.3389/fcell.2022.909694. eCollection 2022. 

PMID: 36060807 Free PMC article. Review.  

8. 2022 European Thyroid Association Guidelines for the management of pediatric thyroid nodules and 

differentiated thyroid carcinoma.  

Lebbink CA, Links TP, Czarniecka A, Dias RP, Elisei R, Izatt L, Krude H, Lorenz K, Luster M, Newbold K, 

Piccardo A, Sobrinho-Simões M, Takano T, Paul van Trotsenburg AS, Verburg FA, van Santen HM. 

Eur Thyroid J. 2022 Nov 29;11(6):e220146. doi: 10.1530/ETJ-22-0146. Print 2022 Dec 1. 

PMID: 36228315 Free PMC article.  

9. Which hidradenitis suppurativa comorbidities should I take into account?  

Tzellos T, Zouboulis CC. 

Exp Dermatol. 2022 Sep;31 Suppl 1:29-32. doi: 10.1111/exd.14633. Epub 2022 Jul 4. 

PMID: 35737874 Review.  

10. Sebaceous immunobiology - skin homeostasis, pathophysiology, coordination of innate immunity and 

inflammatory response and disease associations.  

Zouboulis CC, Coenye T, He L, Kabashima K, Kobayashi T, Niemann C, Nomura T, Oláh A, Picardo M, 

Quist SR, Sasano H, Schneider MR, Törőcsik D, Wong SY. 

Front Immunol. 2022 Nov 10;13:1029818. doi: 10.3389/fimmu.2022.1029818. eCollection 2022. 

PMID: 36439142 Free PMC article. Review.  

11. Nékám-Preis an Prof. Christos C. Zouboulis.  

Zouboulis CC. 

J Dtsch Dermatol Ges. 2022 Dec;20(12):1686. doi: 10.1111/ddg.14965_g. 

PMID: 36508380 No abstract available.  

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35246453/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34837063/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34837063/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34431071/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36428239/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35377827/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35252805/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36060807/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36228315/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36228315/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35737874/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36439142/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36439142/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36508380/
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12. New treatments and new assessment instruments for Hidradenitis suppurativa.  

van Straalen KR, Ingram JR, Augustin M, Zouboulis CC. 

Exp Dermatol. 2022 Sep;31 Suppl 1(Suppl 1):33-39. doi: 10.1111/exd.14609. 

PMID: 35582833 Free PMC article. Review.  

13. Prognosis of Patients With Primary Melanoma Stage I and II According to American Joint Committee on 

Cancer Version 8 Validated in Two Independent Cohorts: Implications for Adjuvant Treatment.  

Garbe C, Keim U, Amaral T, Berking C, Eigentler TK, Flatz L, Gesierich A, Leiter U, Stadler R, 

Sunderkötter C, Tüting T, Utikal J, Wollina U, Zimmer L, Zouboulis CC, Ascierto PA, Eggermont AMM, 

Grob JJ, Hauschild A, Sekulovic LK, Long GV, Luke JJ, Michielin O, Peris K, Schadendorf D, Kirkwood JM, 

Lorigan PC; Central Malignant Melanoma Registry (CMMR). 

J Clin Oncol. 2022 Nov 10;40(32):3741-3749. doi: 10.1200/JCO.22.00202. Epub 2022 Jun 16. 

PMID: 35709414 Free PMC article.  

14. Growth parameters in children with achondroplasia: A 7-year, prospective, multinational, observational 

study.  

Savarirayan R, Irving M, Harmatz P, Delgado B, Wilcox WR, Philips J, Owen N, Bacino CA, Tofts L, 
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with genotype: A multinational cohort study.  

Pierpont EI, Kenney-Jung DL, Shanley R, Zatkalik AL, Whitmarsh AE, Kroening SJ, Roberts AE, Zenker M. 

Genet Med. 2022 Jul;24(7):1556-1566. doi: 10.1016/j.gim.2022.04.004. Epub 2022 May 7. 
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