
Genetische Besonderheiten 

des Smith-Magenis-Syndroms 

und die Rolle des Gens RAI1 

in der Diagnostik 

PD Dr. Georg Schwabe 

Kinderklinik 

- Allgemeine Pädiatrie - 



Humanes Genom 

Å3 Mrd. Basenpaare 

Å23.000 Protein kodier. Gene  

    < 1,5% d. humanen Genoms 



Karyogramm 



Mutations-Typen 

A 

B 

C 

D 

E 

Normal 

A 

B 

C 

D 

E 

Punkt- 

mutation 

A 

C 

B 

D 

E 

In-

version 

a 

b 

c 

C 

D 

E 

Duplikation 

A 

B 

D 

E 

Deletion 

A 

B 

I 

C 

D 

E 

In- 

sertion 

T 

A 

B 

C 

D 

E 

Trans- 

lokation 



Interchromosomale Rekombination 

durch Crossing over in der Meiose 

a 

b 

C 

D 

E 

A 

B 

c 

d 

e 

A 

B 

C 

D 

E 

a 

b 

c 

d 

e 



Entstehung von Deletion/Duplikation 

durch nichthomologe Rekombination 

A 

B 

C 

D 

E 

a 

b 

c 

d 

e 

Dup- 

likation Dele- 

tion 

a 

b 

c 

C 

D 

E 

A 

B 

d 

e 



Punktmutationen 



Smith-Magenis-Syndrom 

Entwicklungsverzögerung  

Stereotypien 

Selbstverletzung 

Schlafstörungen 

Augenveränderungen  

Tiefe Stimme  

Orale/Motor. Dysfunktion  

Hyperaktivität 

Kleinwuchs 

Schwerhörigkeit 

Zahnveränderungen  

Hypercholesterolemie  

Übergewicht 

Skoliose 

Herzfehler 

Krampfanfälle 

Renale/Genitourethr. Defekte 
Girirajan et al., Genetics in Med, 2006 


