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Chromosomal-genetische Symptomenbilder / Syndrome:

Wenn sich mehrere Symptome von unterschiedlichen Organen in einem Bild
zusammenfinden (zum Beispiel eine kleine Korpergrésse, eine psychomotorische
Entwicklungsverzdgerung und ein Problem am Herzen) dann muss an eine chromosomal
genetische Ursache gedacht werden. Die Symptomenbilder werden oft als sogenanntes
Syndrom bezeichnet. Viele dieser Syndrome haben eine spezifische chromosomal-
genetische Ursache und kénnen mit einer entsprechenden Chromosomen- oder sonstigen
genetischen Untersuchung bestéatigt werden. Sehr oft ist aber ein solches Symptomenbild
auch durch verschiedenste genetische Muster erklart und die Préasentation (Phanotyp) eines
solchen Symptomenbildes kann sehr variabel sein, sodass bei vielen dieser Situationen
keine spezifischen und ursachlichen chromosomal-genetische Auffélligkeiten gefunden
werden kénnen. Der Versuch, die ursachliche genetische Auffalligkeit zu finden, ist oft wie
die Suche der Nadel im Heuhaufen. Wenn mit ausgedehnten genetischen Analysen (zum
Beispiel Sequenzierung) genetische Abnormitaten gefunden werden, heisst dies oft noch
nicht, dass die gefundene Auffalligkeit auch das Symptomenbild erklart. Trotzdem ist es
wichtig, diese Untersuchungen zu machen, um wenn immer maoglich, Erklarungen fiir diese
oft komplexen und schwerwiegenden Situationen zu finden, insbesondere wenn damit
maogliche therapeutische oder prognostische Konsequenzen verbunden sind. Die
Finanzierung dieser sehr teuren Analysen und auch eventuell moglicher spezifischer
Therapien ist oft schwierig und muss dann Uber einen sogenannten Orphan Disease (seltene
Krankheiten) Antrag angestrebt werden.

Die in der Kinderendokrinologie und in unserer Praxis regelmassig betreuten
Symptomenbilder sind unter anderem folgende:

e Prader Willi-Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
= Selbsthilfegruppe International
= Fachinformation Deutsch
e Turner Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
= Fachinformation Deutsch
e Silver-Russel-Syndrom
= Fachinformationen Deutsch
= Fachinformationen Englisch
e Klinefelter-Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
¢ Kallmann-Syndrom
= Fachinformationen Deutsch Wikipedia
= Fachinformationen Deutsch Orpha
= Fachinformationen Englisch
e Marfan-Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
= Fachinformationen Deutsch
e Ehlers-Danlos-Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
= Fachinformationen
e Williams-Beuren-Syndrom
= Selbsthilfegruppe Schweiz
e Rubinstein-Taybi-Syndrom
= Fachinformation Deutsch
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http://www.klein-gross.ch/
https://www.prader-willi.ch/
https://de.ipwso.org/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=DE&data_id=139&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=Prader-Willi-Syndrom&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Krankheite(n)/Krankheitsgruppe=Prader-Willi-Syndrom&title=Prader-Willi-Syndrom&search=Disease_Search_Simple
https://www.turner-syndrom.ch/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=DE&data_id=44&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=turner&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Krankheite(n)/Krankheitsgruppe=Turner-Syndrom&title=Turner-Syndrom&search=Disease_Search_Simple
https://de.wikipedia.org/wiki/Silver-Russell-Syndrom
https://medlineplus.gov/genetics/condition/russell-silver-syndrome/
https://www.klinefelter.ch/
https://de.wikipedia.org/wiki/Kallmann-Syndrom
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=DE&data_id=3249&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=Kallmann-syndrom&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Krankheite(n)/Krankheitsgruppe=Kallmann-Syndrom&title=Kallmann-Syndrom&search=Disease_Search_Simple
https://rarediseases.org/rare-diseases/kallmann-syndrome/
https://www.marfan.ch/de/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=DE&data_id=109&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=Marfan-Syndrom&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Krankheite(n)/Krankheitsgruppe=Marfan-Syndrom&title=Marfan-Syndrom&search=Disease_Search_Simple
https://ehlers-danlosnetzschweiz.blogspot.com/
https://de.wikipedia.org/wiki/Ehlers-Danlos-Syndrom
https://www.williams-syndrome.ch/
https://de.wikipedia.org/wiki/Rubinstein-Taybi-Syndrom
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¢ Hypochondro- und Achondroplasie

» Selbsthilfegruppe Deutschland
e Alstrom-Syndrom

» Fachinformationen
¢ Angeborene Stérungen der Hypophyse
¢ Genetische Adipositas Formen
e Genetische Diabetes Formen

Juli 2020 www.klein-gross.ch praxis@klein-gross.ch


http://www.klein-gross.ch/
http://www.kleinwuchs-elterngruppe.de/achondroplasie.htm
https://de.wikipedia.org/wiki/Alstr%C3%B6m-Syndrom

