
Medizinisch 
wissenschaftlicher 
Beirat

Unterstützung für Angel FOCUS, 
den medizinischen Bereich des 
Angelman e.V.

Der Angelman e.V. hat einen medizinisch-wissen-
schaftlichen Beirat berufen, um mit Expert:innen 
aus Forschung, Medizin, Politik und weiteren  
Bereichen auf Augenhöhe zusammenzuarbeiten. 
Angesichts komplexer Fragestellungen und  
konkreter werdender Therapien unterstützen  
die fünf ehrenamtlichen Mitglieder den Verein 
fachlich und beraten zu aktuellen Entwicklungen. 
Sie werden für drei Jahre berufen und jährlich  
berichtet ein Mitglied auf der Mitgliederversamm-
lung über ihre Tätigkeiten.
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Dr. med. Janina Gburek- 
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Die ärztliche Leitung des Angelman Zentrum München (AZM) 
behandelt und berät zu aktuellen Therapien. Sie hat eine 
standardisierte Erst- und Verlaufsdiagnostik implementiert, 
deren Daten einen wertvollen Beitrag zur Natural History des 
Syndroms leisten, u. a. für klinische Studien. Das AZM nimmt 
regelmäßig an klinischen Studien zum Angelman-Syndrom teil 
und ist gut vernetzt mit den internationalen Angelman Kliniken 
innerhalb des LADDER Netzwerks.

Behandlung betroffener Patient:innen als Oberärztin im spe-
zialisierten Angelman-Zentrum Leipzig (AZL) im SPZ des Univer-
sitätsklinikums Leipzig (UKL).
Ambulant wie stationär werden Kinder und Jugendliche bis 
18 Jahren multidisziplinär und multiprofessionell durch Dia-
gnostik, Beratung und Therapie betreut. Das AZL nimmt an 
klinischen Studien zum Angelman-Syndrom teil und ist mit den 
weiteren deutschen AS-Zentren vernetzt.

Inhaber und Herausgeber des AMNOG-Monitors - ein interak-
tives Tool zur Analyse neuer Wirkstoffe im Rahmen der Frühen 
Nutzenbewertung nach § 35a SGB V. Er ist Berater in der Ent-
wicklung neuer Arzneimittel, der Studienplanung der Phase 
III sowie der Erstellung von Nutzendossiers. Außerdem hat er 
umfangreiche Kenntnisse bei den spezifischen Anforderungen 
in Indikationsgebieten der seltenen Erkrankungen (Orphan 
Drugs).

Als ärztliche Mitarbeiterin der Humangenetik am Universitäts-
klinikum Leipzig war sie an der Entwicklung eines Registers zur 
Erfassung von Patientendaten mit Angelman-Syndrom (Natural 
History Study) beteiligt. In Kooperation mit dem Angelman-
Zentrum Leipzig (AZL) führte sie eine Studie zur Erforschung 
der Ursachen für den Imprintingdefekt beim Angelman-Syn-
drom durch.

Seit vielen Jahren in der Forschung zum Angelman-Syndrom 
tätig, leistete Ed mit seiner vielschichtigen Arbeit sowie der Lei-
tung des ersten interdisziplinären Forschungs-Konsortiums
zum Angelman-Syndrom bereits wesentliche Beiträge zum Ver-
ständnis der Erkrankung und zur Entwicklung neuer Therapie-
ansätze. 
Als Chefredakteur des FAST DART-E-Journals treibt er die Veröf-
fentlichung hochwertiger Forschung zum Angelman-Syndrom 
voran.


