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Seltene Erkrankungen -
Von der Diagnose zur Therapie

Tagungsbericht Syndromtag 2010

18.-19.06.2010, Tiibingen

Andreas Dufke

Am 18. und 19. Juni 2010 fand
unter wissenschaftlicher Leitung
des Instituts fiir Humangenetik,
der Klinik fur Kinder- und Ju-
gendmedizin und dem Zentrum
fiir Seltene Erkrankungen Tiibin-
gen der diesjahrige Syndromtag
am Universitatsklinikum Tiibin-
gen statt.

Die Syndromtage blicken im
Stiddeutschen Raum auf eine
mittlerweile 18jahrige Tradition
zurilick. Der 1992 erstmals, und
dann konsequent bis 2001 jihr-
lich von Jiirgen Miicke in Hom-
burg wissenschaftlich geleitete
Saarlandische Syndromtag - zu-
néchst noch Kolloquium genannt
—wurde bereits 1993 ergdnzt durch
die von Rainer Kénig organisier-
ten ,Frankfurter Dysmorpho-
logie Workshops® und einmalig
2000 durch den von Gholama-
li Tariverdian in Heidelberg ab-
gehaltenen ,,Syndromtag Baden-

Wiirttemberg“. Konsequenter-
weise erfolgte dann 2002 der in-
formelle Zusammenschluss zum
»Stidwestdeutschen Syndrom-
tag” mit wechselnden Veranstal-
tern im Stidwestdeutschen Raum.
Von 2002 bis 2007 wurde im Rah-
men der ,,Stidwestdeutschen Syn-
dromtage® der Frank Majewski
Preis fiir herausragende Kklinisch-
genetische Poster vergeben.
Bereits von Beginn an fanden
die z.T. auch interdisziplindr or-
ganisierten Veranstaltungen Zu-
spruch aus dem gesamten Bun-
desgebiet mit Teilnehmern aus
dem Fachgebiet der Humange-
netik und der Pidiatrie sowohl
aus dem universitdren als auch
niedergelassenem Sektor, so dass
2008 erstmals die regionale Ein-
schrankung im Titel wegfiel
(£ Tabelle1). Ebenfalls neu ein-
gefiihrt wurde von den Veran-
staltern des Syndromtages 2008
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(Heidelberg) eine Sitzung mit
Kurzvorstellung geloster beson-
derer oder seltener Falle.

Neben aktuellen Vortragen
zu beispielhaften Erkrankungen
und Poster- bzw. Fallvorstellun-
gen zu Klinisch-genetischen The-
men, boten alle Syndromtage ei-
ne Plattform um klinische Fille
mit den Kollegen zu besprechen
und vorzustellen sowie die Mog-
lichkeit zur Intensivierung der
schon immer sehr guten Zusam-
menarbeit zwischen Pédiatrie
und Humangenetik.

Auch der diesjahrige Syn-
dromtag unter dem thematischen
Schwerpunkt ,,Seltene Erkran-
kungen - Von der Diagnose zur
Therapie® stellte erneut die Not-
wendigkeit der interdisziplinaren
Betreuung der Patienten in den
Vordergrund.

Der Syndromtag 2010 wid-
mete sich somit insbesondere
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der Diagnosestellung und den
neuen therapeutischen Méglich-
keiten genetisch bedingter Er-
krankungen. Im Zentrum des
wissenschaftlichen Programms
standen Ubersichtsreferate zu
ausgewdhlten seltenen Erkran-
kungsgruppen mit Schwerpunkt
auf aktuelle therapeutische Op-
tionen (Joachim Riethmiiller:
Cystische Fibrose; Mark Ber-
neburg: Erkrankungen mit de-
fekter DNA-Reparatur; Ingeborg
Krigeloh-Mann: Metachroma-
tischen Leukodystrophie), sowie
zu den umfassenden diagnosti-
schen Moglichkeiten, welche die
moderne Genetik bietet (Peter
Bauer: Whole Exome Sequenci-
ng; Andreas Dufke: Arrayanaly-
sen). Der Tradition der Stidwest-
deutschen Syndromtage folgend
wurden auch die klassischen syn-
dromalen Erkrankungen in einer
eigenen Sitzung mit mehreren
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Tabelle 1 ,Syndromtage” in Siiddeutschland 1992-2011

Jahr Titel Ort

Februar 1992 1. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Februar 1993 2. Saarldndischer Syndromtag Homburg / Saar
November 1993 1. Frankfurter Dysmorphologie — Workshop Frankfurt a.M.
Februar 1994 3. Saarldndischer Syndromtag Homburg / Saar
November 1994 2. Frankfurter Dysmorphologie —Workshop  Frankfurt a.M.
Februar 1995 4. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Februar 1996 5. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Marz 1997 6. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
November 1997 3. Frankfurter Dysmorphologie —Workshop = Frankfurt a.M.
Mérz 1998 7.Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Februar 1999 8. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Februar 2000 1. Syndromtag Baden-Wiirttemberg Heidelberg
Februar 2000 9. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
November 2000 4. Frankfurter Dysmorphologie — Workshop  Frankfurt a.M.
Mérz 2001 10. Saarlandischer Syndromtag Homburg / Saar
Februar 2002 1. Stidwestdeutscher Syndromtag Heidelberg
Mérz 2003 2. Siidwestdeutscher Syndromtag Frankfurt a.M.
Februar 2004 3. Stidwestdeutscher Syndromtag Homburg / Saar
Februar 2005 4. Stidwestdeutscher Syndromtag Freiburg i. Br.
Januar 2006 5. Stidwestdeutscher Syndromtag Heidelberg

Mai 2007 6. Sidwestdeutscher Syndromtag Tlibingen

Juni 2008 Syndromtag 2008 Heidelberg

Juni 2010 Syndromtag 2010 Tlibingen
13./14.05.2011 Syndromtag 2011 Bonn

Ubersichtsreferaten gewiirdigt
(Dagmar Wieczorek: Neue Syn-
drome; Martin Zenker: Klein-
wuchs; Ute Moog: Mikrozepha-
lie). Gerne haben wir auch die
von den Veranstaltern des Syn-
dromtages 2008 mit iiberra-
gendem Zuspruch eingefiihrte
Sitzung mit Kurzvorstellung ge-
loster besonderer oder seltener
Fille iibernommen.

Eroffnet wurde die Veranstal-
tung mit einem Vortrag von Cars-
ten Pusch zu seinen in Kairo und
Tiibingen durchgefiithrten gene-
tischen Analysen zur Abstam-
mung und Erkrankungen von
Tutanchamun und einem Aus-
blick von Olaf Rief$ auf die Be-
deutung der ,genetischen Me-
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dizin“ mit Fokus auf kurative
Therapien genetischer Erkran-
kungen.

Thema
Begriffsbestimmung der Dysmorphie heute
Minderwuchs

Die Haut in der Syndromatologie

Das Gesicht
Konstitutionelle Skeletterkrankungen
Friihkindliche Entwicklungsstérungen

Malformationen
Entstehung — Behandlung - Betreuung

Geistige Behinderung

Die Krankheit und ihr Gen — Was ist wichtig
fiir den Padiater?

Vom Symptom zum Syndrom: Diagnostische Leitlinien
Worauf kommt es an?

Neurokutane und angiomatdse Syndrome

Mentale Retardierung

Horen-Sehen-Fiihlen

Genetisch bedingte Stérungen der sinnlichen
Wahrnehmung

Diagnostik und Therapie genetischer Erkrankungen
des Skelettsystems

Neurogenetische Erkrankungen im Kindesalter:
Vom Befund zur Diagnose

Wechselnde Phénotypen — ungewdhnliche Erbgange:
Regel oder Ausnahme?

Im Blickpunkt der interdisziplindren Sprechstunde:
Kinder mit neurogenetischen Syndromen

Seltene Erkrankungen —

Von der Diagnose zur Therapie
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Abschlieflend danken die Orga-  Medizinische Genetik

nisatoren ganz herzlich den en-  Calwerstrasse7

gagierten Referenten und Mo- D-72076 Tiibingen

deratoren fiir das gute Gelingen

staltung und freuen uns bereits
an dieser Stelle den Syndrom-
tag 2011 in Bonn unter der wis-
senschaftlichen Leitung von Frau
Kreif$-Nachtsheim ankiindigen
zu diirfen.
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