ENGAGIERTE FORSCHUNG —
FUR DIE VERSORGUNG VON MORGEN

Wir etablieren immer wieder innovative Ansatze, mit
denen wir Genveranderungen und ihre Auswirkungen
auf neue Weise aufspliren und analysieren kénnen. Wir
identifizieren krankheitsverursachende Varianten,
charakterisieren ihre funktionellen Auswirkungen und
erweitern unser Verstandnis grundlegender biologischer
Prozesse. Unsere Erkenntnisse flieRen direkt in die
Versorgung ein - Familien profitieren so unmittelbar
vom neuesten Stand der Wissenschaft. Des Weiteren
arbeiten wir an genspezifischen und passgenauen Gen-
und Zelltherapien.
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MEHR INFORMATIONEN

- ZSEG

Zentrum fir Seltene Erkrankungen
Géttingen

Mehr Informationen (ber unsere interdisziplinare
Sprechstunde, die Méglichkeiten der modernen
genetischen Diagnostik mittels molekulargenetischer
Analysenverfahren und unsere vielféltigen
Forschungsaktivitdten zu seltenen Syndromen finden
Sie auf der Website des Zentrums fur Seltene
Erkrankungen:

https://zseg.umg.eu/unsere-
spezialzentren/zentrum-fuer-
ungeklaerte-angeborene-
syndrome-und-klinische-
genommedizin/

und der Website des
Instituts fir Humangenetik:

https://www.humangenetik-
umg.de/

IHR WEG ZU UNS
Terminvereinbarung interdisziplindre Sprechstunde:

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin
Sozialpé&diatrisches Zentrum

Tel.: 0551 3913241
Fax: 05651 3913245

Email: spz@med.uni-goettingen.de

UNIVERSITATSMEDIZIN - UMG
GOTTINGEN =

Universitdtsmedizin Géttingen, Georg-August-Universitat,
Stiftung Offentlichen Rechts
Robert-Koch-Strale 40, 37075 Géttingen, www.universitaetsmedizin-goettingen.de

UNIVERSITATSMEDIZIN . UMG
GOTTINGEN =m

ZENTRUM FUR SELTENE
ERKRANKUNGEN
GOTTINGEN

(ZSEG)
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Spezialzentrum fiir
Ungeklarte Angeborene
Syndrome und Klinische
Genommedizin
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Liebe Patientinnen und Patienten,
liebe Eltern,
liebe zuweisende Arztinnen und Arzte,

Angeborene Syndrome sind seltene, meist komplexe
Erkrankungen, die vielféltige Symptome verursachen
kénnen. Oft lassen sich ihre Merkmale nicht unmittelbar
und eindeutig einer spezifischen Erkrankung zuordnen.
Hier er6ffnet die klinische Genommedizin neue
Méglichkeiten in der Diagnostik und der Versorgung —
vom ersten Verdacht bis zur méglichen
individualisierten Therapie.

Am Zentrum fur Ungeklarte Angeborene Syndrome und
Klinische Genommedizin biindeln wir herausragendes
Fachwissen, modernste Diagnostik und engagierte
Forschung, um Diagnosen zu klaren und eine gezielte
Versorgung zu ermdglichen.

Gern begleiten wir Sie und beantworten Ihre Fragen.

lhr
Prof. Dr. Bernd Wollnik

Sprecher des Zentrums flr
Ungeklarte Angeborene
Syndrome und Klinische
Genommedizin und
Direktor des Instituts fur
Humangenetik

ANGEBORENE SYNDROME — GEZIELT ERKENNEN
UND VERSORGEN

Angeborene Syndrome sind Erkrankungen, bei denen
mehrere charakteristische Merkmale gemeinsam
auftreten. Diese kénnen kdrperlich, geistig oder
entwicklungsbezogen sein. Sie kénnen schon bei der
Geburt sichtbar sein oder sich erst im Laufe des
Lebens zeigen.

Die meisten angeborenen Syndrome entstehen durch
genetische Verdanderungen, die vererbt sein oder neu
auftreten kdnnen. Viele dieser Erkrankungen sind
extrem selten. Eine friihzeitige, genetische Diagnose
ist entscheidend fur Prognose, Therapieentscheid-
ungen und gezielte Versorgung.

KLINISCHE GENOMMEDIZIN —
NEUE MOGLICHKEITEN FUR DIAGNOSTIK &
THERAPIE

Die klinische Genommedizin hat die Diagnostik von
angeborenen Syndromen grundlegend verandert. Mit
innovativen genetischen Analysen finden wir
Krankheitsursachen, die friiher verborgen blieben. Dies
schafft die Grundlage fir individuell abgestimmte und
zielgerichtete Therapieoptionen.

Wir setzen modernste genetische Diagnostik wie z.B.
die Genomsequenzierung ein. Damit analysieren wir
grof3e Bereiche der DNA bis hin zum gesamten Erbgut
und spuren auch seltene oder komplexe Varianten
zuverldssig auf.

INTERDISZIPLINARE ZUSAMMENARBEIT UND
STRUKTUREN

Unsere regelmaRige interdisziplindre Sprechstunde
wird von einem Team aus spezialisierten Arzt*innen des
Sozialpadiatrischen Zentrums der Kinderklinik und des
Instituts fir Humangenetik sowie gegebenenfalls
weiteren Fachkraften durchgefiihrt. Die klinische
Untersuchung, die Diagnosefindung und die
humangenetische Beratung gehen so Hand in Hand.

Wir sind Teil des bundesweiten Modellvorhabens
(nach § 64e SGB V) zur Integration von Genommedizin
in die Regelversorgung von Menschen mit seltenen
Erkrankungen. In interdisziplindren Fallkonferenzen
arbeiten unsere Expert*innen aus Humangenetik,
Kinderheilkunde, Neuropadiatrie und weiteren
Fachbereichen zusammen. So gewahrleisten wir eine
umfassende und individuell abgestimmte Diagnostik
und Therapie.
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