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1. FORSCHUNGSSCHWERPUNKTE

Long-read next-generation sequencing: Nanopore sequencing
Entschliisselung monogenetischer Erkrankungen mittels Exom-Sequenzierung
Molekulare Ursachen von Imprintingerkrankungen

Molekulare Grundlagen neuromuskularer Erkrankungen

Molekulare Genetik der Ziliopathien

2. DRITTMITTEL

2.1 iiber die Drittmittelstelle des UKA verwaltete Mittel
P 1: BMBF Folgeprojekt ,,Imprinting* P 6: Identifizierung molekularer Ursachen des
menschlichen Kleinwuchses bei Patienten mit

Projektleiter: T. Eggermann .
. Merkmalen des Silver-Russell-Syndroms
Foérderer: BMBF ) ]
. . Projektleiter: T. Eggermann
Bewilligungszeitraum: 01.04.2015 - 31.03.2018 .
Forderer: DFG

FSP der Fakultat: kein FSP
Bewilligungszeitraum: 09.05.2017 — 31.03.2020

. FSP der Fakultat: kein FSP
P 2: Sequencing System

Projektleiter: T. Eggermann

Forderer: DFG
Bewilligungszeitraum: 01.04.2015 - 31.03.2018
FSP der Fakultat: kein FSP

P 7: European Network for Human Congenital
Imprinting Disorders

Projektleiter: T. Eggermann
Forderer: EU Cost Grant Agreement
Bewilligungszeitraum: 01.06.2013 — 26.02.2019

P 3: FAM134B-assozierte Neuropathie FSP der Fakultit: kein ESP

Projektleiter: I. Kurth
Forderer: DFG
Bewilligungszeitraum: 10.09.2014 - 28.02.2019 2.2 nicht liber die Drittmittelstelle verwaltete Mittel
FSP der Fakultit: kein FSP P 1: Habilitationsstipendium M. Elbracht
Projektleiter: Dekanat / Medizinische Fakultat
P 4: Pathophysiologie SCN11A Forderer: Medizinische Fakultat
Projektleiter: |. Kurth Bewilligungszeitraum: 1.09.2017-31.08.2020
Férderer: DEG FSP der Fakultat: kein FSP
Bewilligungszeitraum: 11.08.2016 — 01.10.2019
FSP der Fakultat: kein FSP 3. PUBLIKATIONEN
3.1 Originalarbeiten, Reviews, Editorials: gelistet in
Projektleiter: M. Elbracht [1] Begemann M, Rezwan Fl, Beygo J, Elbracht M,
Forderer: BMBF Temple IK, Eggermann T, Mackay DJG (2018)
Bewilligungszeitraum: 01.02.2016 — 31.01.2019 Maternal variants in and other maternal effect
FSP der Fakultit: kein ESP proteins are associated with multilocus imprinting
disturbance in offspring. J Med Genet.55:497-504 (IF
2017: 5,751)
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[16]Jacob M, Ohl K, Goodarzi T, Harendza S,
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J, Rauen T, Tenbrock K (2018) CTLA-4
Polymorphisms in Patients with IgA Nephropathy
Correlate with Proteinuria. Kidney Blood Press
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Kurth | et al. (2018) Recurrent somatic mutations are
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4,231)
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al. (2018) Diagnosis and management of
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Timer Z (2018) Recommendations for a
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[22] Olschok K, Vester U, Lahme S, Kurth |, Eggermann
T (2018) No evidence for point mutations in the novel
renal cystine transporter AGT1/SLC7A13
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[23] Quade A, Weis J, Kurth I, Rolke R, Bienert M,
Schrading S, Rohrmann D, Yiksel Z, Hausler M
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neuromyopathic alterations in a patient with
homozygous PIEZO-2 mutation. Neuromuscul
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[24] Scellner L, Kopp KM, Miitze S, Meyer R, Begemann
M, Rudnik S, Rath W, Eggermann T, Zerres K (2018)
NLRP genes and their role in preeclampsia and multi-
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M, Grgnskov K, Gede LB, Sachwitz J, den Dunnen
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Mutat.39:345-364 (IF 2017: 5,359)

3.2 Beitrdge in Lehr-/Handbiichern, Monographien

[1] Cox, JJ, Kurth, I, Woods CG (2018) Human Genetics
of Pain. In: The Oxford Handbook of the Neurobiology
of Pain, ISBN9780190860509, Oxford Handbooks
online, London. S. 1-32

[2] Eggermann T, Sdliner L, Kurth |, Eggermann K,
Begemann M (2018). Next Generation Sequencing
(NGS) von DNA. In: BU praktisch — Das Online-
Journal fir den Biologieunterricht. doi.org/10.4119/
bupraktisch-1119, S. 1-18

3.3 Diplomarbeiten /| Bachelor-/Masterarbeiten,
Dissertationen, Habil.-schriften

Diplomarbeiten / Masterarbeiten:

[1]1 Maren Baier: Analysis and generation of reporter cell
lines by CRISPR/Cas9 for the investigation of
imprinting maintenance factors.

[2] Katharina Susanne Griin: Etablierung von Methoden
zur  Gewinnung hochmolekularer DNA  aus
eukaryotischen Zellen zur Library-Praparation fir die
Nanoporen-Sequenzierung

Dissertationen:

[1] Alexandra Kauert: Geno- und phéanotypische
Befunde bei Joubert-Syndrom und verwandten
Krankheitsbildern.

[2] Anna Lisa Klocker: Charakterisierung von CROCC
als ziliares Kandidatengen fir syndromale Zilio-
pathien.

[3] Robert Meyer: Target Next Generation Sequencing
Approach in Patients Referred for silver-Russell
Syndrome Testing Indreases the Mutation Detection
Rate and Provides Decisive Information for Clinical
Management.

[4] Ruth Scheuvens: Maternal uniparental disomy of
chromosome 16[upd(16)mat]: clinical features are
rather caused by (hidden) trisomy 16 mosaicism than
by upd(16)at itself.

4. SONSTIGES

4.1 Gutachtertitigkeiten fiir Organisationen

M. Begemann

¢ EMQN

I. Kurth

o Deutsche Forschungsgemeinschaft (DFG)
o Telethon ltaly

K. Eggermann

¢ EMQN Assessor

T. Eggermann:

e DAAD

e DAKKkS

e DFG

o Deutsche Studienstiftung

e Research Foundation - Flanders (Fonds

Wetenschappelijk Onderzoek - Vlaanderen, FWQO)
K. Zerres
¢ Vorsitzender des wiss. Beirates der Deutschen
Gesellschaft fiir Muskelkranke (DGM)
o Mitglied des Kollegiums Medizin der DFG
e Fachgutachter des DAAD

4.2 Gutachtertitigkeiten fiir Zeitschriften
T. Eggermann:

e Biotechnology Progress

¢ BMC Medical Genomics

e Clin Epigenet

e Clinical Endocrinology

o Clinical Epigenetics

o Clinical Genetics

e Eur J Hum Genet

¢ Genetics in Medicine

¢ Hum Mol Genet

¢ Hum Reprod

e Human Mutation

e Human Reproduction

¢ J Hum Genet

e Journal of Clinical Research in Pediatric Endocrinology
e Journal of Obstetrics and Gynecology

¢ Medizinische Genetik

o Molecular Genetics & Genomic Medicine
e Molecular Human Reproduction

e Molecular Syndromology

¢ Pediatric ResearchAm J Med Genet

M. Elbracht

e Cytogenetic and Genome Research

¢ Journal of Clinical Research in Pediatric Endocrinology
o Neonatology

K. Zerres

o Acta Paediatrica

Acta Neuropathologica

¢ DMW

Euro J Obstet Gynaecol

Eur J Neurol

Eur J Hum Genet
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e Geburtshilfe und Frauenheilkunde
e Hepatology

e Hum Genet

e Hum Mol Genet

e J Am Soc Nephrol

o J Neurol Neurosurg Psychiat
o Klin Padiatrie

e Mol Genet Metabol

¢ Nephrol Dialysis Transplanatation
o Nervenarzt

o Neuropediatrics

e Neuromusc Disord

¢ Pediat Neprhrol

¢ Prenatal Diagnosis

e Zeitschr Geburtsh Neonatol
1. Kurth

e Clinical Genetics

e Eur J Hum Genet

e Human Molecular Genetics
e Human Mutation

o Lancet Neurology

e Molecular Cytogenetics

e Nature Communications

o Nature Genetics

e Plos One

4.3 wissenschaftliche Amter

I. Kurth

Mitglied der Forschungskommission der Medizinischen

Fakultat der RWTH Aachen

Vorstandsmitglied Arbeitsgemeinschaft Gen-

Diagnostik e.V.

Management Board West German Genome Center

o Stellvertretender Sprecher des Vorstands,
Zentrum fir seltene Erkrankungen Aachen (ZSEA)

e Wissenschaftlicher Beirat Zeitschrift ,Medizinische
Genetik*

K. Zerres

o Direktor der Akademie Humangenetik der Deutschen
Gesellschaft fiir Humangenetik e.V.

e Vorsitzender der  Ethikkommission  fir  Pra-
implantationsdiagnostik (PID) in NRW

e Prifungsausschussvorsitzender nach der Weiter-
bildungsordnung der Arztekammer Nordrhein

T. Eggermann

e Fachgutachter des DAAD

Fachgutachter der DAKkS

Stellvertret. Vorsitzender der dt. Gesellschaft fir
Humangenetik

Leiter Arbeitsgruppe NGS am UK Aachen

Mitglied der Gendiagnostikkommission am RKI

4.4 Mitgliedschaften in einem Editorial Board

K. Zerres:

o Acta Myologica
T. Eggermann:

¢ Clin Epigenetics
e Int J Hum Genet

4.5 Herausgeber/ Mitherausgeber von Zeitschriften
K. Zerres:

e Medizinische Genetik

4.6 Preise/ Auszeichnungen

1. Kurth

e PAULA (Preis fur Ausgezeichnete Universitare Lehre
vergeben durch Aachens Medizinstudierende“) — Beste
Vorlesung
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