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Nicolaides-Baraitser-Syndrom
- eine sehr seltene Diagnose



Was ist das Nicolaides-Baraitser-Syndrom
und welche klinischen Zeichen liegen vor?

Das Nicolaides-Baraitser-Syndrom ist ein seltenes
genetisch bedingtes Krankheitshild, das durch eine
variable Entwicklungsverzogerung, eine fehlende
Sprachentwicklung und Krampfanfdlle gekennzeichnet
ist. Bei fast allen Patienten entwickelt sich in den ers-
ten Lebensjahren ein grofer Mund mit vollen Lippen.
Typischerweise haben Patienten mit einem Nicolaides-
Baraitser-Syndrom einen Kleinwuchs, einen kleinen
Kopfumfang und eine sparliche Kopfbehaarung. Ver-
dickte Fingergelenke gehdren zu den typischen klini-
schen Befunden beim Nicolaides-Baraitser-Syndrom.
Ferner konnen innere Fehlbildungen vorliegen.

Wer hat das Nicolaides-Baraitser-Syndrom
erstmalig beschrieben?

Die Erstbeschreibung im Jahr 1993 geht auf die padi-
atrische Neurologin Paola Nicolaides und den Human-
genetiker Michael Baraitser zuriick.

Was ist die genetische Ursache beim
Nicolaides-Baraitser-Syndrom?

Mutationen (genetische Verdanderungen, die krank-
heitsverursachend sind) finden sich bisher in einem
Gen, dem SMARCA2-Gen, das zum SWI/SNF(SWItch/
Sucrose Non-Fermentable)-Komplex, gehort. Hierbei
handelt es sich um einen Komplex, der bei der Ver-
packung von DNA eine wichtige Rolle spielt. Meistens
treten die Mutationen bei den betroffenen Kindern
neu auf, d.h. es gibt nur ein betroffenes Kind in jeder
Familie.

Gibt es eine Selbsthilfegruppe?

Eine Selbsthilfegruppe fiir Familien mit Coffin-Siris-
Syndrom und Nicolaides-Baraitser-Syndrom wurde
2016 am Rande des Syndromtags in Erlangen initiiert.
Als Ansprechpartnerin steht Ihnen die Projektma-
nagerin Frau Dr. Sabine Endele gerne zur Verfiigung
(sabine.endele@uk-erlangen.de).

Gibt es Experten fiir das Nicolaides-
Baraitser-Syndrom?

Das Nicolaides-Baraitser-Syndrom ist eine sehr sel-
tene Erkrankung. Bisher wurden weniger als 150 Pa-
tienten in der Literatur beschrieben. Daher kennen
viele Arzte dieses genetische Krankheitsbild nicht.
Das Chromatin-Net-Konsortium ist ein Forschungs-
verbund, der vom Bundesministerium fiir Bildung
und Forschung fiir drei Jahre mit einer Fordersumme
von 1,4 Millionen geférdert wird. Der Schwerpunkt
in diesem Konsortium liegt in der Erforschung der
genetischen Grundlagen des Coffin-Siris- und des
Nicolaides-Baraitser-Syndroms. Nahere Einzelheiten
finden Sie bitte auf der Homepage:

www.chromatin-net.de
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