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Genome
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• Technische Verbesserung
• Aktuelle Bioinformatik
• Varianteninterpretation!
• Neue Gene/Phänotypen
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Neue Gene?

https://
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RNU4-2

Chen Y, et al. Nature. 2024 Aug;632:832-840. 
PMID: 38991538

Greene D, et al. Nat Med. 2024 Aug;30:2165-2169. 
PMID: 38821540

• 115 Patienten• 47 Patienten
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RNU4-2

https://

• Monoallelische de de 
novo Varianten in 
einer konservierten 
18bp Region

• 1 hochrekurrente
single base insertion
(n.64_65insT) (77% 
der Patienten)

Chen Y, et al. Nature. 2024 Aug;632:832-840. 
PMID: 38991538
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RNU4-2

• Could explain 0.4% of all NDD 

• Moderat bis schwere globale 
Entwicklungsverzögerung, geistige 
Behinderung

• Meiste Patienten non-verbal
• Faziale Dysmorphien (myopathische 

Fazies, große tief angesetzte Ohren, 
typische Mundpartie)

• Variabel: Hypotonie, Kleinwuchs, 
Mikrocephalie, Epilepsie, 
unterschiedliche Befunde im cMRT, 
Sehstörungen, hormonelle 
Auffälligkeiten, Fehlbildungen

Chen Y, et al. Nature. 2024 Aug;632:832-840. 
PMID: 38991538
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Methylation Signatures

https://www.excedr.com/resources/what-is-dna-methylation
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Methylation Signatures
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Methylation Signatures

https://

PMID: 39107278 

582 individuals with
genetically unsolved
DEEs

12 solved cases by the
identification of DMRs 
or episignatures
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Strukturvarianten
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Strukturvarianten
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Strukturvarianten

+ by improved
bioinformatics

PMID: 38822122
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Strukturvarianten

PMID: 37286232
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Strukturvarianten
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Digenic Inheritance
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Digenic Inheritance

PMID: 38429495
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Digenic Inheritance

PMID: 38429495

TTN + SRPK3
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Mosaike

https://www.mosaicnatural.de/mosaics/mosaik-vogel-an121

PMID: 37872450

https://www.mosaicnatural.de/mosaics/mosaik-vogel-an121
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Mosaic alterations

PMID: 38916065
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Mosaic alterations

PMID: 38916065



VIELEN DANK FÜR

IHRE AUFMERKSAMKEIT
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Digenic Inheritance

PMID: 38478578


