
Arbeitskreis Mitochondriopathien in der Pädiatrie
Forschungsthema Ansprechpartner E-mail / Telefon
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(A) Friedreich Ataxie
(B) Metabolische Störungen bei Mitochondriopathien
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(C) Proteomuntersuchungen bei Patienten mit genetisch definierten
sowie unbekannten mitochondrialen Erkrankungen

(D) Genotypisierung unbekannter Mitochondriopathien
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(A) mtDNA-Mutationen bei Mitochondriopathien des Kindesalters:
diagnostische Wertigkeit, Gewebeverteilung, Charakterisierung
struktureller Rearrangements

(B) Cytochrom c–Oxidase-Defizienz mit und ohne SURF1-
Mutationen

(C) Unspezifische mitochondriale Enzephalomyopathien des
jüngeren Kindesalters (klinische und biochemische
Charakterisierung von Non-Leigh-Erkrankungen)

(D) MR-Spektroskopie des Gehirns bei Mitochondriopathien
(regionale Heterogenität)

(E) Therapieevaluation bei Mitochondriopathien im Kindesalter
(inklusive Friedreich-Ataxie)
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Grundsätzlich bitten wir die Zusender von Patientenmaterial immer erst telephonischen oder email-Kontakt mit dem Untersucher
aufzunehmen, um die sachgerechte Abnahme und Versand zu gewährleisten.

Übersicht der in Deutschland angebotenen biochemischen und molekularen Diagnostik mitochondrialer Erkrankungen:
MITONET http://www.kms.mhn.de/mitonet/
Berufsverband Medizinische Genetik e.V. http://www.bvmedgen.de/


