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PCDH19-Syndrom

Ursprunglich als ,Epilepsy, female-restricted, with mental retardation
(EFMR)* wurde ein Krankheitsbild bezeichnet, das fast nur bei Mad-
chen und Frauen auftritt und durch eine friih beginnende Epilepsie so-
wie eine kognitive Entwicklungsstérung gekennzeichnet ist (OMIM
#300088). Nach Entdeckung der Assoziation der EFMR mit ursachli-
chen Varianten im Protocadherin-19-Gen (PCDH19) auf Chromosom
Xg22.1 in 2008 wird uUberwiegend vom PCDH19-Syndrom gespro-
chen. In der Folge wurden zwar die molekulargenetischen und epilep-
tologischen Merkmale differenziert in zahlreichen wissenschaftlichen
Publikationen berichtet, die psychiatrische und psychopathologische
Symptomatik hingegen ist weiterhin nur bruchstickhaft erforscht und
beschrieben. Einzelne betroffene mannliche Patienten mit Mosaik
PCDH19-Mutationen sind bekannt.

Ziel der Studie

Wir wollen die psychopathologische Symptomatik bei Patient*innen
mit gesicherter PCDH19-Mutation naher untersuchen, indem wir be-
troffene Patient*innen mittels standardisierter Fragebégen und test-
psychologischer Verfahren hinsichtlich ihrer allgemeinen Lern- und
Leistungsmadglichkeiten sowie Verhaltensbesonderheiten untersu-
chen.

Ablauf der Studie

Vorzugsweise im SPZ Géttingen, sonst auch wohnortnéher in koope-
rierenden SPZs (Jena, Tlbingen, ggf. weitere nach individueller Ab-
sprache), soll die testpsychologische Untersuchung (Zeitaufwand ca.
2 Stunden) erfolgen. Anamnese und Fragebdgen kdnnen in diesem
Rahmen, aber auch telefonisch bzw. zuhause erganzt werden.

Einschlusskriterien:

1. Patient*innen im Alter ab 4 Jahren (Kinder, Jugendliche, Erwach-
sene) mit genetisch gesicherter pathogener oder wahrscheinlich pa-
thogener Variante im PCDH19-Gen.

2. Informierte Einwilligung der / des Patient*in bzw. der Sorgeberech-
tigten.

Bitte stellen Sie Kontakt zu lhren Patient*innen her und bitten Sie die
Eltern um Mitarbeit bei dieser Studie! Wir senden Ihnen dann Informa-
tionsschrift und Einwilligungserklarung zu, die Sie bitte an die Familien
weitergeben.

Ethik-Votum
Dieses Forschungsprojekt wurde von der Ethik-Kommission der Uni-
versitatsmedizin Goéttingen genehmigt (Nr. 22/3/15).
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