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As a result of the 
bridges of bone,    
Harry Eastlack's
skeleton is almost 
completely fused into 
one piece.

www.ifopa.org

• ������6�������7���
�� +�1�8�!($99:($29"

������� �
����





/''0�: ,��������������4

c.617G� A; p.R206H



;�<6(

������ )= �� ������� �����

R206H

33 107 124 146 178 208 495

509 
aa

• ;������ ;�����	��� ��	� (+�
>=��!���� ���	������� 	������"�(�����	���



;�<6(

������ )= �� ������� �����

R206H
Q207E

G328W
G328E
G328R

G356D R375P

L196P

33 107 124 146 178 208 495

509 
aa

R258S

• ;������ ;�����	��� ��	� (+�
>=��!���� ���	������� 	������"�(�����	���

p.P197_F198
delinsL



� !"#��������� $ %�����
���&
? ����� ������
� ��
���� !(:(9��1"

? ����
�������� ����� ������ �������
��� +���� ���������
����

? @����������
��� �
��� /:9������ �
���
����
������� �����



� !"#��������� $ %�����
���&

?����
�������� �����	���
 ���������
 	������

? ���
�����

? )����*�����

�������



� !"#��������� $ %�����
���&

?6���������� �
����
���	����������
�� A����

?B����*��

?)����*�����

�������



������
����
 ��	���4

? �	���� ����

? )��� � ��

?=�������������C�

��	������
��

? )���� �������
�����

� !"#��������� $ %�����
���&



�����4

? ��	�	
���� �
���� ����� ����

? <�
��� ��
������

? )���� ��	�	
����

� !"#��������� $ %�����
���&



? ;	
���� �
���� ����� ����

? ����
�������� �������(':(%��

? ������
��� �������90��

? ;
�	���� !("

? ��������
��� !("

? ��	��	����� !("

? ������� ����������� !("

'()"*��������� $������
���&

Kaplan et al. 2009

Furuya et al. 2008



'( +,��������� $ �����
���&

? ;	
���� �
���� ����� ����

? �
�C ���� ���C��+

�	���� ������C�

? ����
������� ����� /�D�5��

? �������� ��

���
����

-������
����.� !!%

/����������0������%+ 



'( +0��������� $(�����
���&
? ���	
�* ��

��������� �
���� 
����

? ����
������� ����� ':(��

? �
�C ���� ���C��+��	���� ���� ����
������C�+��
���������

? �������� ��

���
����

? ������� �����������+�������
 �	
���� !("

-������
����.� !!%

/�����	��
����.� !!%



'( +���������� $)�����
���&

?,���� ���� ��
����	�	
���� �
�
��� ����� ����

?����
�������� �
��� ������ ���
�����(9+�/(+�//+�/0��

? ��
�������� �
��������

? ��=�!("

? ������

�� ��	�	
���� !("

Kaplan et al. 2009

Virdi et al. 1999



B�	
�������
8�/''$4�
• ����
�
 

�*��� ����������� �
���� ��	�C��� ����
������� �������((��
• ;� �
���� �
��

���A�� A�����
• ,���������
����� �
���� ����� ����

�.1�%234�%+�
����5 �������� $������
��&

������� ����
8�/'('4
• ���� ����� �
�����
��������
• <��� ��
��������
• ,���������
����� �
���� ����� ����

5�%"1��������� $������
��&



>�������� ����
8�/''$+�6���� ����
8�/'('
• �C�

���� �������3:5��
• ����
�������� �������(5��
• ,���� ���� ��
����	�	
���� �
���� ����� ����

� )+6��������� $(�����
���&

B�	
�������
8�/''$4�
• �C�

���� �������(3��
• ������� ����
��� �������3'���
• ,���������
����� �
���� ����� ����

�(2)1��������� $������
��&



�������

����
��������



�������

����
��������

������ ������� �	
���

R206H

G356DG328W

G328R

R258S
R375P

G328E

�����

	
���

��������� �� ���
��

L196P



�������

����
��������

������ ������� �	
���

R206H

G356DG328W

G328R

R258S
R375P

G328E

�����

	
���

��������� �� ���
��

L196P

����
� ���	�����
�
�����	������

�������

�	�����
����	�����	
�

R206H
G356D
G328W

G328E
G328R
R258S
R375P
L196P

=�
��������� �
���� ����� ����



�������

����
��������

7��������
 ��	����4��6/'0�+��9/57+��9/5E+��9%0@!F"
�������� ��

���
����4��9/57+��9/5E
;����������4��9/57+��9%0@

������ ������� �	
���

R206H

G356DG328W

G328R

R258S
R375P

G328E

�����

	
���

��������� �� ���
��

L196P

����
� ���	�����
�
�����	������

�������

�	�����
����	�����	
�

R206H
G356D
G328W

G328E
G328R
R258S
R375P
L196P

=�
��������� �
���� ����� ����





)��� ���G

• ������
����

�����:B�������
Institut für Humangenetik, Universität zu Lübeck

• ������������������
Klinik für Orthopädie und Unfallchirurgie, Allg. Krankenhaus Hagen

• ���
���=���
��
Institut für Medizinische Genetik, Charité Berlin



7������� 
�
������������
 ����



7������� 
�
������������
 ����


