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Rett Familientreffen, 25. Juni 2022, Hipping

Was gibt es Neues - gibt es was Neues?
AO UNIV.- PROF. DR. MICHAEL FREILINGER
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COVID 
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Fragebogen Studie
“Altern mit Rett Syndrome”

Projektplan

„Älter werden mit Rett Syndrom“
Eine Fragebogenstudie 
Analyse der österreichischen Rett-
Patientinnen und Vergleich mit der 
niederländischen Rett-Kohorte

Klara Marschütz
01442114

Universitätsklinik für Kinder- und Jugendheilkunde der 
Medizinischen Universität Wien
Ao. Univ.-Prof. Dr. Michael Freilinger

uDanke
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Experiementelle Therapien

u Tianeptin

u Antidepressivum
u Glutamat Rezeptor

u BDNF

u Mausstudien
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Experiementelle Therapien

u Anavex

u Blarcamesine
u Anavex 2-73 is a small molecule 

that targets a protein receptor 
called the sigma-1 receptor. This is 
a so-called chaperone, in that 
it guides newly synthesized 
proteins through a compartment 
in the cell called the endoplasmic 
reticulum, ensuring they fold 
correctly.

u Phase II – Studie laufend
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Experiementelle Therapien

u OAV201, formerly AVXS-201

u OAV201 uses a category of viruses 
called adeno-associated virus 9 
(AAV9) as vectors or carriers for 
the normal human MECP2 gene

u Mausmodell
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2570152/
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Wege zum Ziel
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1. Gen Therapie
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Der Weg …
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3 Gründe für Optimismus
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Was wissen wir …
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Roadmap - Fahrplan
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CURE360
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Voraussetzungen für Studien
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Wann CURE?
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Klinische
Studien
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Vorbereitungen …

uDatebanken
uRegister
u…
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Mitgliederversammlung Rett Deutschland 
e.V., Prof. Dr. Dr. Peter Marschik

Profiling the Early Phenotype of Rett Syndrome to Enhance 

Awareness, Early Identification, and Targeted Intervention

Peter B Marschik
Sigrun Lang

Fulda, April 2022 
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• Meine Verbindung mit Ihnen …

• Vielschichtig

• Privat 
• Beruflich
• Forschungsauftrag
• Verbindend
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• Meine Verbindung mit Ihnen …

• Vielschichtig

• Privat 

Ø Woher ich komme und warum Göttingen
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WIR brauchen IHRE UNTERSTÜTZUNG!!!
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Anzahl 
Kontakte & Teilnehmende Familien

Ziel: > 80 
Teilnehmende Familien

WIR brauchen viele viele viele VIDEOS der 
ersten 2 Lebensjahre
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Undiagnosed Disease Program
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Danke für die Aufmerksamkeit

Fragen
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