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Diagnostische Odyssee

Wozu Diagnose?
Prognose

Prävention

Therapie

Krankheitsbewältigung

Wiederholungsrisiko
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Genetische Defekte auf verschiedenen Ebenen
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~5’000 bekannte 
Krankheitsgene
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Bedeutung der klinisch-genetischen 
Untersuchung
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Komplette Genomsequenzierung
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Hochdurchsatzsequenzierung

Mikroarray-Analyse
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Zusammenfassung

• «Gen-Scan» revolutioniert Diagnostik seltener Erkrankungen

• In Kombination mit Klinik in bis zu 70% Diagnose

• Interpretation braucht Expertenwissen

• Forschungsbedarf:

• Aufklärung weiterer Krankheitsgene und Mechanismen

• Umfassendere Beschreibung der Krankheiten

• Zelluläre Auswirkungen der Genmutationen 

• Neue Behandlungsansätze
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