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Genetische Abklarungen in der
kardiovaskularen Medizin

Is 1953 die Doppelhelixstruktur der DNA durch James

Watson und Francis Crick im Journal Nature vorge-
stellt wurde, glaubte man bereits, dem Wissen um die
genetischen Grundlagen wie auch den damit verbunde-
nen Heilungschancen vieler Erkrankungen sehr nahe zu
sein. Tatsachlich sollte es noch Jahrzehnte dauern, bis die
technologischen Fortschritte und die damit einhergehen-
den Kenntnisse um unsere Gene soweit waren, um diese
klinisch auch nutzbar zu machen. Gerade erst in jlingster
Zeit erlebten wir durch den weit verbreiteten Einsatz von
Hochdurchsatztechnologien einen Boom an neuen
Erkenntnissen Uber die genetischen Hintergriinde kardio-
vaskularer und anderer Erkrankungen.

Dennoch befinden wir uns trotz dieser rasanten techni-
schen Fortschritte und des enormen Wissenszuwachs in
der kardiovaskuldren Genetik in deren klinischer Anwen-
dung immer noch in den Anfangen. So werden anhand
eines rezenten Berichts der European Atherosclerosis
Society schatzungsweise Uber 80% der Falle mit familidrer
Hypercholesterindmie (welche durch die Analyse weniger
Gene bestimmt werden kann) in der Schweiz nicht diag-
nostiziert (1). Selbst eine komplette humane Genomse-
quenzierung kostet heutzutage bei einem kommerziellen
Schweizer Anbieter nur mehr ein paar Tausend Franken.
Zum Vergleich: Als im Jahr 2001 das humane Genompro-
jekt nach tber 10 Jahren Dauer als offiziell abgeschlossen
erklart wurde, betrugen dessen Kosten 2,7 Milliarden US-
Dollar. In einer Zeit der fast unbegrenzten analytischen
Moglichkeiten ist es somit essentiell, diejenigen Krank-
heitsfalle zu erkennen, welche einer genetischen Abkla-
rung bedlrfen, um betroffene Patienten bzw. deren
Angehdrige bestmdglich behandeln zu kénnen. Frau Dr.
Argelia Medeiros-Domingo erldutert in der vorliegenden
Ausgabe die genetisch moglichen Abklarungen verschie-
dener, monogen bedingter Herzrhythmusstérungen bei
strukturell normalem Herz, deren genetische Basis, deren
Indikation zur Genanalyse und die Bedeutung der Gentests
fUr das Patientenmanagement. Dieses besteht in Abhan-
gigkeit der Rhythmusstérung in dessen eindeutiger Diag-
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nose, einem familidarem Screening und der Einleitung
klinischer Verlaufskontrollen, vorbeugender Massnahmen
und einer spezifischen Therapie.

Doch kénnen sich diese meist klaren klinischen Konse-
guenzen aus genetischen Abklarungen monogener Erkran-
kungen bereits auch auf die wesentlich haufiger
auftretenden multifaktoriell und polygenetisch bedingten
kardiovaskuldren Erkrankungsfalle anwenden lassen? Trotz
eines bereits bestehenden diagnostischen Angebots ist
man sich diesbezlglich noch nicht ganz sicher. Umso
wichtiger ist es, Uber den aktuellen Stand von Technik und
Forschung informiert zu bleiben. Zur personalisierten
Medizin dussert sich Prof. Dr. med. Thomas D. Szucs,
Zurich in seinem Beitrag. Einen Uberblick tber die neues-
ten Fortschritte in der Genetik der koronaren Herzer-
krankung und inwieweit diese bereits in der klinischen
Praxis umsetzbar sind, geben Dr. Thorsten Kessler und
Prof. Heribert Schunkert in ihrem Artikel wieder. Beson-
ders interessant erscheint, dass zwei Drittel der bislang mit
der koronaren Herzkrankheit assoziierten Genabschnitte
nicht mit klassischen Risikofaktoren wie Bluthochdruck
oder Dyslipidamie in Verbindung stehen. Dies konnte die
Grundlage fur die Entwicklung neuartiger Therapieanséatze
darstellen. Wir kénnen somit auch den weiteren Fortgan-
gen auf dem Gebiet der kardiovaskuldren Genetik gespannt
entgegenblicken.
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