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Mit einer Erbkrankheit lehen!
[ ————

Das mdogliche Risiko, vielleicht ei-
nes Tages an einer schweren Erb-
krankheit leiden zu miissen oder
bereits vorhandene Symptome sind
eine grosse Herausforderung fiir die
Betroffenen, ihre Angehoérigen, aber
auch die Betreuerinnen und Betreuer.
Dabei geht es nicht nur um medizi-
nische und genetische Probleme, iiber
deren Bewiltigung in Fachkreisen (so-
weit es der heutige Wissensstand iiber-
haupt zuldsst) ein guter Konsens be-
steht, sondern vor allem um psychische
und soziale Sorgen und um ethische
sowie rechtliche Fragen. Dieser Ratge-

Benjamin Sakem!

ber, der sich ganz besonders auch an
Jugendliche richtet, méchte eine unmit-
telbare Hilfe in diesen Situationen sein
und eine offensichtliche Informations-
liicke fiillen. Er enthélt leicht zugéng-
liche, von Fachleuten verfasste Infor-
mationen tiber medizinisch-genetische,
ethische, psychische, soziale und recht-
liche Aspekte zum Leben mit einer Erb-
krankheit sowie konkrete Angaben zur
Familienplanung und tiber den Um-
gang mit Sozialversicherungen. Persén-
liche Erfahrungsberichte von Betroffe-
nen geben einen Einblick in das Leben
mit einer Erbkrankheit. Dieses Buch
richtet sich an Betroffene, deren Part-
nerinnen und Partner, aber auch an
alle in der Betreuung involvierten Fach-
leute, vom Arzt tiber den Sozialarbeiter
bis zum Versicherungsexperten.

Im Sinne eines Perspektivenwechsels
ist das Buch auch fiir Laborfachleute
interessant. So fithrt das erste Kapitel
«Medizinisch-genetische Aspekte» direkt
zu den letzlich entscheidenden Fragen,
die nicht von der Machbarkeit, sondern
der Anwendung geprigt sind. Es sind
dies zuallererst «Was kann ich von einer
genetischen Beratung erwarten?» und
iiber die «Diagnostik von Erbkrankhei-
ten: klinische Abklirung und Stamm-
baumanalyse» zu «Was kann ein Gen-
test aussagen und wann ist er sinnvoll?»
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Aufgegrifen werden ebenso die The-
men «Vom Laborbefund zur individu-
ellen Hilfeleistung - tiber die umfas-
sende Translation genetischer Daten»
zu «Schicksal oder Kontrolle? Zur prak-
tischen Bedeutung von Vorsorgeunter-
suchungen» bis hin zu «Beteiligung an
Forschungsprojekten und Biomaterial-
banken».

Der Autor

Hansjakob Miiller ist Professor eme-
ritus fiir Medizinische Genetik an der
Universitat Basel. Er war Leiter der
Abt. Medizinische Genetik des Univer-
sitdtskinderspitals beider Basel (UKBB)
und des Dept. Biomedizin USB. Seine
Forschungsinteressen galten vor allem
Veranlagungen fiir Tumorkrankheiten.
Er war Mitglied von nationalen und in-
ternationalen Ethikkommissionen. Als
arztlicher Beirat unterstiitzt er Selbst-
hilfeorganisationen fiir Erbkrankhei-
ten. Die Information der Offentlichkeit
iiber den Fortschritt der Biomedizin,
speziell der Medizinischen Genetik, so-
wie die breite Diskussion der damit
verbundenen wissenschaftlichen, ethi-
schen und psychosozialen Fragen sind
ihm ein besonderes Anliegen. Der VHL-
Schweiz ist der Verein fiir von der Von-
Hippel-Lindau-(VHL-)Erkrankung be-
troffene Familien in der Schweiz.

Symposium Molekulare Diagnostik

Ein Ruckblick

Die Molekulare Diagnostik (MDx) hat die heutige Praxis der Gesundheitsversorgung verandert. Ne-
ben der Reduzierung der Resultatzeit kann die Therapiegenauigkeit verbessert werden. Sie liefert
genaue Informationen liber Krankheitszustande, hilft den Arzten Zeit zu sparen, verhindert die Ver-
wendung teurer Medikamente an nicht reagierenden Patienten und vermeidet Nebenwirkungen. Das
Molekulardiagnostik-Symposium 2014 hat aktuelle und zukiinftige Perspektiven der MDx im Fokus.
Beispielhaft sind die Zusammenfassungen von vier der insgesamt 14 Vortrage.

Isothermale Amplifikation bei

der molekularen Diagnostik der
Schlafkrankheit

Isotherme Techniken sind extrem schnell
und bedingen keine Thermocycler, denn
der gesamte Prozess erfordert die gleiche
Temperatur. Diese Eigenschaften bieten

1 Dr. phil. nat. Benjamin Sakem,
labormedizinisches zentrum Dr. Risch AG

ein grosses Potenzial fiir die Entwicklung
von einfachen, tragbaren DNA-Diagno-
segeriten fiir Point-of-Care-Tests und im
Niedriglohnsektor. Das Institut fiir Tro-
penmedizin in Antwerpen, Belgien, ver-
wendet diese Methode fiir die schnelle
und kostengiinstige Bestimmung der hu-
manen afrikanischen Trypanosomiasis,
dem Erreger der Schlafkrankheit.

Datenspeicherung wendet sich
der DNA zu

Durch
des DNA-Codes kann man verschie-

verschiedene Kombinationen

dene Arten von Daten in der Form von
DNA-Sequenzen speichern, um die ur-
spriinglichen Daten spiter wiedergeben
zu konnen. Die Computerdateien sind
in Bindrcodes gespeichert, wobei eine
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geringere Kapazitit als die genetische
Lagerung vorhanden ist. Das Speichern
von Informationen in einer winzigen
Form beseitigt die Notwendigkeit ener-
giehungriger Festplatten und wire eine
grosse Innovation im digitalen Zeitalter.
Da immer mehr Daten erzeugt werden,
ist die Bereitstellung einer wirtschaftli-
chen und langlebigen Formen der Da-
tenspeicherung erforderlich.

Gezielte Next-Generation-Sequen-
zierung kann die Sanger-Sequen-

zierung in der Diagnostik ersetzen
Bei der Sanger-Sequenzierung (SS)
selbst und bei der Lesemethode der Da-
ten hat eine stetige Verbesserung statt-
gefunden. Die Exome-Sequenzierung
(ES) und Next Generation Sequen-
cing (NGS) sind Ergebnisse dieser Ver-
besserungen. Im Gegensatz zu SS, wo
nur ein Gen zu einem Zeitpunkt ana-
lysiert werden kann, erlaubt der Mu-
tationsnachweis durch ES die gleich-
zeitige Analyse aller kodierenden Se-
quenzen von Genen, die interessieren.
Infolge der unvollstandigen Darstellung
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und Abdeckung der Exons, die die kli-
nisch relevanten Mutationen enthalten,
kann in der Diagnostik die SS noch
nicht ersetzt werden. Gezieltes NGS, in
dem eine ausgewéhlte Fraktion von Ge-
nen angereichert und sequenziert wird,
konnte diese Nachteile ausgleichen. Mit
NGS auf dem IluminaMiSeq Sequen-
zer konnte gezeigt werden, dass Target-
NGS sensitiver, schneller und billiger
ist als die klassische ES und die SS als
«Standalone-Diagnosetest» zuverlédssig
ersetzen kann.

Die Rolle der bakteriellen Flora in
Gesundheit und Krankheit

Der Darmflora ist stindig unter dem
Einfluss von genetischer Konstitution,
Alter, Geschlecht, Umwelt, Stress, Er-
nahrung, Antibiotika usw. Vorteile einer
normalen Flora zu dem Wirtsorganis-
mus umfassen die Synthese und Aus-
scheidung von Vitaminen, Verhinde-
rung der Besiedlung durch Krankheits-
erreger, Herstellung von kreuzreaktiven
Antikérpern, Herstellung von Substan-
zen wie Peroxide bis hin zu hochspe-
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zifischen Bakterizide die Krankheits-
erreger hemmen oder téten. Jede Sto-
rung der normalen Flora kann zum
Verlust von diesen Vorteilen fithren. So
wird heutzutage die «fikale Transplan-
tation» zunehmend eingesetzt, um die
Darmflora von Patienten mit Magen-
Darm-Infektionen wiederherzustellen.

Fazit

Der Symposium hat den Blick in die
Zukunft hervorragend prisentiert. Den
Organisatoren ist es gelungen, die Mo-
lekulare Diagnostik als Zukunftsgebiet
weit tiber die Grenzen der Fachgesell-
schaft hinaus bekannt zu machen. Dies
wurde durch das fachiibergreifende
Rednerspektrum des diesjahrigen Sym-
posiums ersichtlich. Unterstiitzt wurde
der Anlass von der Roche Diagnostics
(Schweiz) AG und der ratiogen AG.

Korrspondenz:
benjamin.sakem@risch.ch

Download der Vortrage:
www.molekularediagnostik.ch/archiv.htm
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INNOVATION FOR BIOTHERAPIES

Uberwachung von Biotherapien
mit TNFo-Inhibitoren

Biotherapien mit TNFo-Inhibitoren  kdn-
nen die Bildung Medikamenten-induzier-
ter Antikdrper verursachen.
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