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Ulmer Standort – die perfekte Trias

Phelan McDermid Verein 
– Sitz in Ulm in der 

Abteilung für Neurologie 
des Universitätsklinikums 

Institut für Anatomie und 
Zellbiologie der Universität Ulm



Phelan McDermid Sprechstunde

• Aktuell ~150 Familien aus Deutschland, Österreich und der Schweiz

• Möglichst viele Patientendaten werden in ein Register eingeschlossen (REDCap)

• von möglichst vielen Patienten werden Biomaterialen gewonnen (Blut, iPS-cells, Liquor)

• Neue Patienten erhalten eine standardisierte Diagnostik, wenn noch nicht extern erfolgt

Fremdanamnese

neurologische Untersuchung

Labordiagnostik

cMRT

EEG/langzeit-EEG

TTE, OBS

ggf. Liquor

ggf. psychiatrische Diagnostik auf ASD, ADHD, Depression, bipolare Störung…



Unser neues Register

Pseudonymisierte Erfassung von Patientendaten

Online Fragebögen

Englisch-Sprachliche Version

Kombinierbar mit anderen Datenbanken, für eine internationale Kooperation geeignet



Internationale Projekte – Etablierung einer Leitlinie

Etablierung einer europäischen Leitlinie für das Syndrom 2022

Einbezug von Publikationen, Expertenwissen und Patientenvertretern

Publikation der Leitlinie 2023 in Europ J Med Genet



Projekte aus der Sprechstunde

Untersuchung von cMRT Daten mittels Diffusion tensor imaging-based and automatic volumetric brain mapping

Erstmalige Darstellung, dass die Erkrankung nicht nur eine synaptische Pathologie hat… 



PMD – nicht nur synaptisch

Guilmatre et al. Dev Neurobiol. 2014



Projekte aus der Sprechstunde

cMRT Daten von Patienten mit komorbider Epilepsie

Es gibt keine strukturellen Veränderungen als Ursache einer Epilepsie bei 

PMD 

Rolle von SHANK3 ?



Epilepsie - keine ZNS-Strukturveränderungen



Projekte aus der Sprechstunde

Patienten mit PMD weisen eine deutlich erhöhte Strahlensensitivität auf

Kein erhöhtes Tumorrisiko vorhanden

Ausdruck von Anpassungsphänomen? Pre-aging?



Erhöhte Strahlensensitivität



Projekte aus der Sprechstunde

Pathologische Neurodegenerationsmarker im Liquor von PMD-Patienten

Allerdings kein AD-typisches Muster

Korrelation von Tau-Protein mit Integritätsverlust kortikospinaler Fasertrakte

Korrelation von Amyloidß mit Integritätsverlust des limbischen Systems

Ausdruck von Anpassungsphänomenen? Pre-aging?



Proteinveränderungen im Liquor



Auswertung der Insulin-Fragebögen

Gemeinsame Dateninterpretation mit den Kollegen aus den Niederlanden

Weitere internationale Projekte, die sich aus den Kooperationen ergeben

Vergrößerung der Kohorte, um möglichst gute Aussagen zu treffen

Ausblick


