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Diagnostische Odyssee

Wozu Diagnhose?
Prognose

Pravention

Therapie
Krankheitsbewaltigung

Wiederholungsrisiko
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Mitochondria
Nucleus

Endoplasmic reticulum
Golgi apparatus

Cell membrane

DNA (double helix)

Sugar phosphate backbone

~5’000 bekannte
Krankheitsgene

Nucleotides
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Bedeutung der klinisch-genetischen
Untersuchung

ENTWICKLUNGS-
STORUNGEN

Klinische
Diagnose
25%
Unklar

75%
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Komplette Genomsequenzierung

Mikroarray-Analyse

Hochdurchsatzsequenzierung
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Zusammenfassung

«Gen-Scany revolutioniert Diagnostik seltener Erkrankungen

In Kombination mit Klinik in bis zu 70% Diagnose

Interpretation braucht Expertenwissen

Forschungsbedarf:

« Aufklarung weiterer Krankheitsgene und Mechanismen
« Umfassendere Beschreibung der Krankheiten

« Zellulare Auswirkungen der Genmutationen

 Neue Behandlungsansatze
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