Programm

Freitag, 19. September 2014

17:00 BegriiBung
17:30 Festvortrag von Raoul Hennekam,
»Next generation sequencing demands
next generation phenotyping*
18:30 Vortrag des Frank-Majewski-Preistragers
19:30 Abendessen im Restaurant ,,Cafe & Bar Celona“

Samstag, 20. September 2014

08:30 Frank Kaiser, Gabriele Gillessen-Kaesbach:
Cohesinopathien - Klinische Variabilitat

und molekulares Spektrum

Heymut Omran: To beat or not to beat -
Molekulare Defekte der Zilienmotilitat

Martin Zenker: Rasopathien - Ein Update
Bernd Wollnik: Neue molekulare Mechanismen

bei Syndromen mit vorzeitiger Alterung
10:30
11:00

Kaffeepause

Dagmar Wieczorek: Coffin-Siris- und Nicolaides-
Baraitser-Syndrome: Was gibt es Neues zum
SWI/SNF-Komplex?

Jeanette Erdmann: Bedeutung des BMP-Signalweges
bei Patienten mit angeborenen Herzfehlern -
Untersuchungen an Mensch und Zebrafisch

Reiner Siebert: Verdnderungen der DNA-Methylierung
bei Syndromen: Ursache, Modifier oder Konsequenz?

12:30
13:30

Mittagessen

Christine Klein: Die erblichen Dystonien:

Neue ,,twists and turns*

Alexander Miinchau: Die bunten Facetten des
Gilles de la Tourette-Syndroms

Olaf Hiort: Sinnvolle genetische Diagnostik bei
Besonderheiten der Geschlechtsentwicklung
Christian Kubisch: Genetische und molekulare
Grundlagen von Horstorungen

15:30
16:00

Kaffeepause

Seltene un-/geloste Fille
(aus angemeldeten Abstracts)

17:00 Schlussworte

Tagungsleitung

Prof. Dr. med. Gabriele Gillessen-Kaesbach

Prof. Dr. rer. nat. Frank Kaiser

Institut fir Humangenetik, Universitat zu Liibeck/UKSH
Ratzeburger Allee 160

23538 Liibeck

g.gillessen@uksh.de

frank.kaiser@uksh.de

Tagungsorganisation

Dr. Christine Scholz

Brigitte Fiedler

Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik e. V.
InselkammerstraBBe 5

82008 Miinchen-Unterhaching
service@gfhev.de

Online-Anmeldung

Deadline Abstracteinreichung: 4. Juli 2014
Deadline Friihbucherrabatt: 1. August 2014
Weitere Informationen unter www.syndromtag.de

Syndromtag ¢ Klinische Genetik

Akademie Humangenetik
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Syndromtag 2014

19. - 20. September, Libeck

Cohesinopathien, Ziliopathien,
Rasopathien: Ein Update

Liibecker Zentrum fiir
seltene Erkrankungen
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Syndromtag ¢ Klinische Genetik

Liebe Kolleginnen und Kollegen,

zum Syndromtag 2014 ,,Cohesinopathien, Ziliopathien,
Rasopathien: Ein Update“ mochten wir Sie gerne vom

19. bis 20. September nach Liibeck in die Stadt der 7 Tiirme
einladen.

Der thematische Schwerpunkt liegt auf syndromalen Krank-
heitsbildern, die durch pathogenetische Mechanismen
miteinander verknlpft sind. Zu diesen Themen konnten wir
namhafte Rednerinnen und Redner gewinnen. Es erwarten sie
aber auch interessante Vortrage aus dem Gebiet der Neuro-
genetik, der padiatrischen Endokrinologie, der Horstérungen
und Kardiologie. Im Abendvortag ,,Next generation sequencing
demands next generation phenotyping® wird Herr Professor
Raoul Hennekam aus Amsterdam auf den Stellenwert der klini-
schen Genetik im Hinblick auf die wachsende Bedeutung neuer
molekulargenetischer Techniken wie der Hochdurchsatz-
sequenzierung eingehen. Den Abschluss des Syndromtags
bilden seltene un-/geloste Falle, die aus den eingereichten
Abstractbeitragen ausgewahlt werden.

Das Tagungszentrum liegt mitten in der Altstadt, so dass Sie
auch Zeit fiir einen Spaziergang durch das schone Liibeck

einplanen sollten.

Wir freuen uns sehr darauf, Sie im September 2014 in Liibeck
begriiRen zu diirfen

lhre

essn - Hous l'W'(

f. Dr. med. Gabriele Gillessen-Kaesbach
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Prof. Dr. rer. nat. Frank Kaiser
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Cohesinopathien, Ziliopathien und Rasopathien

Als Cohesin bezeichnet man einen ringférmigen Proteinkomplex,
welcher die DNA umschliel3t und an der Regulation zahlreicher
zelluldrer Prozesse beteiligt ist. Mutationen in Cohesin-kodie-
renden Genen bilden die genetische Ursache der klinisch sehr
heterogenen Gruppe der Cohesinopathien. Neben dem Cornelia
de Lange-Syndrom (CdLS) zeigen Patienten CdLS-ahnliche Krank-
heitsbilder.

Unter dem Begriff Ziliopathien werden Krankheiten zusammen-
fasst, die mit einem Funktionsverlust der Zilien einhergehen.

Die primare zilidre Dyskinesie (PCD) umfasst eine klinisch und
genetisch heterogene Gruppe von Erkrankungen. Etwa die Halfte
der PCD-Patienten weisen einen Situs inversus (Kartagener-Syn-

drom) oder eine Heterotaxie auf. Neben zystischen Nierenerkran-

kungen gehéren auch zahlreiche syndromale Krankheitsbilder
(u.a. Bardet-Biedl-, Joubert-, Meckel-Gruber-Syndrom ) zu den
Ziliopathien.

In den letzten Jahren wurden Keimbahnmutationen in Genen,
die fiir Proteine des RAS/MAPK-Signalwegs kodieren, mit unter-
schiedlichen Syndromen, die auch als neuro-fazio-kutane-Syndro-
me bezeichnet werden, assoziiert. Diese klinisch und genetisch
heterogene Gruppe von Krankheitsbildern, zu denen u. a. das
Noonan-Syndrom, das CFC-Syndrom, das Costello-Syndrom und
die Neurofibromatose Typ1 gehdren, werden als Rasopathien
bezeichnet.
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