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Besondere Schwerpunkte und Spezialisierungen

» Klinik: Diagnose und Therapie Seltenen Krankheiten und Angeborenen Stoffwechselkrankheiten
Labormedizin und Stoffwechselanalytik

» Forschung: Mitochondriale Medizin und Funktionelle Charakterisierung von metabolsichen
Defekten

Kurzes Profil

JM Nuoffer studierte Medizin in Lausanne und Bern. Nach seiner Doktorarbeit (1991) tGber die
Rhizomelische Chondrodysplasia punctata spezialisierte er sich in Padiatrie in Fribourg und Bern mit
Schwerpunkt in angeborenen Stoffwechselkrankheiten. Von 1997 — 1999 folgte ein SNF-
Forschungsaufenthalt am Franzdsischen Referenzzentrum fir angeborene Stoffwechselkrankheiten,
Hépital Necker, Paris. In dieser Zeit vertiefte er sein Wissen im Bereich der Diagnostik und Therapie
dieser seltenen Krankheiten. Zuriick in der Schweiz, startete er ein Innovationsprojekt am
Universitatsspital Bern, welches in der Griindung des interdisziplindren Stoffwechselteams muindete.
Das Referenzzentrum besteht heute aus Spezialisten fir padiatrische und adulte Stoffwechselmedizin,
spezialisierten Erndhrungberaterinnen, Sozialarbeitern, Pflegefachfrauen und Laborpersonal, sowie
einer Forschungsgruppe.

Seit 20 Jahren ist er auch aktiv beteiligt im Aufbau und Umsetzung eines nationalen Konzeptes fur
Seltene Krankheiten in der Schweiz.

Berufliche Stationen

Jahr von bis, Funktionen

2021 Leiter Referenzzentrum fur angeboren Stoffwechselkrankheiten

2018 Leiter Zentrum fur Seltene Krankheiten (ZSK): Im Juni 2020 erhielt das ZSK die
Anerkennung durch die Nationale Koordination Seltene Krankheiten (kosek).

2003-2012 Leiter Stoffwechsel, Oberarzt | am Universitatsinstitut fur Klinische Chemie (Direktor: M.
Fiedler) und der Universitats-Kinderklinik Bern (Direktor: CH Aebi)

2003-2005 Medical Advisor: Neugeborenenscreening Labor, SRK, Bern

2000-2003 Oberarzt Il padiatrische Endokrinologie Diabetes und Stoffwechsel (Leiter: P. Mullis)

1997-1999 Forschungsassistent, Hoépital Necker (Paris , F) SNF-ProjeKt: Diagnostische Methoden
bei angeborenen Stoffwechselkrankheiten: ein nationales Projekt (Supervisor: JM
Saudubray)

1997 FMH Padiatrie

1992-1997 Facharztausbildung in Fribourg, Gailingen(D) und Bern

1991 Doktorarbeit Bern (,rhizomelic chondodysplasia punctata®, supervisor: U. Wiesmann)

1984-1991 Medizinstudium an der Universitat Lausanne und Bern

Veroffentlichungen klinischer und wissenschaftlicher Arbeiten

http://www.researcherid.com/rid/C-8936-2009
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=NuofferJM
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