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Das Publikationsprofil dokumentiert eine ausgepragte wissenschaftliche Sichtbarkeit in der klinischen und
translationalen Humangenetik. Die Publikationsleistung fokussiert auf seltene genetische Erkrankungen,
Wachstumsstorungen, skelettale Entwicklungsstorungen und die diagnostische Einordnung komplexer
molekulargenetischer Befunde.
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Ausgewadhlte hochzitierte Arbeiten

Jahr Journal Arbeit / Schwerpunkt Zit.

Exome sequencing in severe

2012 The Lancet non-syndromic sporadic 809
intellectual disability

. PCNT mutations and

2008 Science . . . 322
primordial dwarfism
Diagnostic yield in

2006 Am J Med Genet A unexplained developmental 293
delay / intellectual disability

UBR1 deficiency and
2005 Nature Genetics Johanson-Blizzard 202
syndrome

Functional genomics screen
2015 Nature Cell Biology for ciliogenesis and 194
ciliopathy genes

Thematische Schwerpunkte

e Wachstumsstorungen und Kleinwuchs e Ciliopathien und skelettale Entwicklungsstérungen

e klinische und funktionelle Variantenevaluation ® NGS-basierte Diagnostik und translationale
Implementierung

Bedeutung fiir die Sachverstiandigentatigkeit

Die wissenschaftliche Sichtbarkeit unterstreicht eine belastbare Expertise in der Bewertung seltener Molekularbefunde, in
der nosologischen Einordnung komplexer Phdanotypen sowie in der kritischen Wiirdigung diagnostischer Methoden und
Literatur.
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