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Humangenetische Beratung bei
fachspezifischen Fragestellungen:

= Ataxie-Formen
- Friedreich-Ataxie

- episodische Ataxie
- Fragiles X-assoziiertes Tremor/Ataxiasyndrom (FXTAS)

- spinocerebellare Ataxie (SCA)

Hereditare Motorisch-Sensible Neuropathie (HMSN) /
Charcot-Marie-Tooth-Erkrankung

Hereditare Neuropathie mit Neigung zu
Druckldhmungen (HNPP)

Myopathien

- Muskeldystrophien

- Gliedergirtelmuskeldystrophie

- fazioskapulohumerale Muskeldystrophie (FSHD)

- progressive Muskeldystrophie Typ Duchenne-Becker

- myotone Muskeldystrophie Curschmann-Steinert

Autismus-Spektrum-Storung

CADASIL und CARASIL-Syndrom

Choreatiforme Bewegungsstorung

Spastische Paraparese / Paraplegie

Entwicklungsstorung

Epilepsie

V. a. Mitochondriopathie

Muskelatrophien
- spinale Muskelatrophie

- spinobulbare Muskelatrophie

Myotone Dystrophie

Neurokutane Syndrome

RASopathien (z.B. Noonan-Syndrom)

Muskulare Stoffwechselerkrankungen
(Glykogenosen, Betaoxidationsstorungen)
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