Deutsche Akademie fur Seltene Neurologische Erkrankungen
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Expert*in Haupt-Schwerpunkte / Spezialexpertise Ort
Assmann, Birgit Neurometabolik, Neuropédiatrie Heidelberg
Briiggemann, Neurogenetik, Parkinson Syndrome Libeck
Norbert

Biltmann, Eva Neuroradiologie (Schwerpunkt Kinder) Hannover
Haack, Tobias Molekulargenetik Tibingen
Leypold, Frank Neuroimmunologie Kiel
Minchau, Bewegungsstérungen bei Kindern, seltene Libeck
Alexander Syndrome

Rosewich, Bewegungsstdrungen bei Kindern, peroxisomale Gaottingen
Hendrik Erkrankungen

Schdls, Ataxien, HSP, Leukodystrophien Tibingen
Ludger

Waunderlich, Neuromuskulare Erkrankungen Kdln
Gilbert

Vortragende*r Ort Fallsynopse

Daniela Volk Aachen 45jahriger Patient mit small- und large-fibre-

Neuropathie, episodischer psychogener (?!)
Gangstorung ... und positiver Familienanamnese.

Norbert Libeck Subakute Chorea und neuropsychiatrisches Syndrom -

Briiggemann nicht genetisch.

Peter Freisinger Reutlingen = Diagnostisches VVorgehen und Behandlungsansatze bei
Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter.

=> Hier Kontakt zu Vortragenden oder Expert*innen aufnehmen
(das DASNE-Team leitet lhre Anfrage weiter)

Fall 1:
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Prasentierende: Daniela VVolk (Aachen)
Moderator: Ludger Schdols (Tubingen)

Synopse:
45jéhriger Patient mit small- und large-fibre-Neuropathie, episodischer psychogener (?!)
Gangstorung ... und positiver Familienanamnese.

Zusammenfassung durch Moderator:

Diagnose (bei gelosten Fallen):
NARP-Syndrom

Fall 2:

Prasentierender: Norbert Briiggemann (Libeck)
Moderator: Frank Leypold (Kiel)

Synopse:
Subakute Chorea und neuropsychiatrisches Syndrom - nicht genetisch.

Zusammenfassung durch Moderator:

Phanomenologie und relevante Befunde:

Bilaterale oder halbseitige neu und plétzlich aufgetretene Chorea/Hemichorea im héheren
Lebensalter. Bildmorphologisch wenig spezifische Anderungen (Marklagerlasionen, kleinere
mikrovaskuldre Veranderungen). Einseitig temporomesiale T2/FLAIR Hyperintensitét.
Assoziiert subkortikale kognitive Stérungen.

Diskutierte Differentialdiagnostische Uberlegungen:
o DD Autoimmune Enzephalitis, Hashimoto
o DD Vaskulitis
o DD APS
o Anti-Neuronale AK (CASPR2, IgLON5, CV2/CRMP5), APS und Lupus-AK

Diagnose (bei gelosten Fallen):
Priméres und sekundares Antiphospholipidsyndrom

Subakute chorea eher seltene aber innerhalb der autoimmunen Atiologien eher haufige

Differentialdiagnose bei ein-/beidseitiger Chorea und kognitiver Stérung. Antikoagulation
und Immuntherapie...

Fall 3:
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Prasentierende: Peter Freisinger
Moderator: Alexander Minchau

Synopse:

Diagnostisches Vorgehen und Behandlungsansatze bei Mitochondriopathien im Kindes- und
Jugendalter.

(Ubersichtsvortrag)
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