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Insgesamt > 4500 verschiedenen Erkrankungen

Min 3% der Bevölkerung betroffen

75% genetische Ursache

80% Manifestation im Kindesalter
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3. Fehlende Medikamentenentwicklung
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Exom-Seq.
Genom-Seq
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Erfahrung aus „Translate-NAMSE“ zur Diagnostik Seltener Erkrankungen:

> 350 verschiedene Gene

>50 Erkrankungen Erstbeschreibung
erst während der Projektlaufzeit

Kooperation:
NAMSE-A-Zentren
Klinker:innen
Humangenetik

Koordination-Exom-Ergebnisse: Prof. P. Krawitz
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(Varianten Kategorie III)
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