
Sehr geehrte Leserinnen und Leser,

Sie halten heute einen neuen Band des 
Bundesgesundheitsblattes in den Hän-
den, der sich schwerpunktmäßig mit dem 
Themenbereich „Genetische Information 
und Prävention“ befasst.

Die Analyse der genetischen Informa-
tion des Menschen ist heute integraler Be-
standteil der modernen Medizin. Die nu-
merisch größte Rolle spielen hier vor al-
lem die Ergebnisse diagnostischer mo-
lekulargenetischer Untersuchungen zur 
Bestätigung von Verdachtsdiagnosen bei 
klinisch bestehenden Erkrankungen ein-
zelner Patienten. Ziel dieser heute routi-
nemäßig angewandten Untersuchungen 
ist neben einer klaren Diagnosestellung 
das Aufzeigen von zielgerichteten Thera-
pieoptionen.

Prädiktive genetische Informationen 
werden zur Abschätzung relevanter Er-
krankungsrisiken der zum Zeitpunkt der 
Untersuchung gesunden Person und ih-
rer genetisch verwandten Familienange-
hörigen gewonnen. Sie können bei vor-
liegenden Präventionskonzepten genutzt 
werden, um durch den Einsatz geeigne-
ter Maßnahmen ein mögliches „Ausbre-
chen“ der Erkrankung zu verhindern oder 
zumindest das Erkrankungsausmaß abzu-
mildern.

Doch wie weit ist die moderne Genetik 
auf diesem Gebiet heute, mehr als 10 Jahre 
nach der vollständigen Sequenzierung des 
menschlichen Genoms? Diese Frage ver-
mag ein einzelner Sonderband des Bun-
desgesundheitsblattes sicher nicht um-
fänglich zu beantworten. Im vorliegen-
den Band geben die Autorinnen und Au-
toren der folgenden acht Artikel, die sich 
mit Grundlagen, aktuellen Anwendungen 
und Entwicklungen zum Leitthema die-

ser Ausgabe beschäftigen, einen ((gestri-
chen, weil aktuell bereits im vorderen Teil 
des Satzes auftaucht)), beispielhaften Ein-
blick in die Materie „Genetische Informa-
tion und Prävention“.

Die genetischen Analysemethoden ha-
ben sich in der letzten Dekade in vieler-
lei Hinsicht rasant entwickelt. Heute kann 
ein menschliches Genom in wenigen La-
borarbeitstagen vollständig sequenziert 
werden. Und dies zu einem Preis, der vor 
wenigen Jahren unvorstellbar gewesen 
wäre. H.-G. Klein und I. Rost geben aus 
Sicht der Labormedizin und Humange-
netik im ersten Artikel „Moderne Gene-
tische Analysemethoden. Grundlage für 
eine genetisch basierte Prävention“ einen 
umfassenden aktuellen Überblick als Ein-
stieg für den interessierten Leser.

Die Analyse genetischer Information 
unterliegt, wie alle medizinischen Leis-
tungen, hohen Ansprüchen an die Kor-
rektheit der ermittelten genetischen Da-
ten. Wie von M. Stuhrmann-Spangenberg 
in seinem Artikel „Qualitätssicherung in 
der humangenetischen Diagnostik“ ein-
leitend dargestellt, werden genetische Un-
tersuchungen auf eine spezielle Fragestel-
lung häufig nur einmal im Leben durch-
geführt und haben zudem direkte Bedeu-
tung nicht nur für das Individuum son-
dern häufig auch für dessen Familienan-
gehörige.

Es gelten in Deutschland bezüglich 
der Qualitätssicherung humangeneti-
scher Diagnostik verschiedene gesetzli-
che Regelungen, Richtlinien sowie fach-
gesellschaftsbasierte Leitlinien, die häufig 
jeweils aufeinander Bezug nehmen. Die-
se stellen im Sinne des einzelnen Patien-
ten eine hochwertige interne und externe 
Qualitätssicherung sicher. Nicht zuletzt 
die freiwillige Akkreditierung medizini-

scher Laboratorien, die humangenetische 
Diagnostik durchführen, sowie deren re-
gelmäßige Überprüfung durch Re-Akkre-
ditierung, stellen aus Sicht des Autoren ei-
nen höchst empfehlenswerten Beitrag zur 
langfristigen Qualitätssicherung dar.

Der Kenntnisstand über das mensch-
liche Genom mit seinen ca. 20.000 Genen 
ist heute größer als je zuvor. Nichtsdes-
totrotz sind durch die reine Kenntnis der 
genomischen Sequenzen und deren Va-
rianten weder deren medizinische Rele-
vanz noch die zugrundeliegenden gene-
tischen Erkrankungen selbst wirklich in 
Gänze „verstanden“. Um tiefere Erkennt-
nisse zur Plastizität des menschlichen Ge-
noms und die Interaktionen von Genen 
und Genprodukten mit zusätzlichen exo-
genen Faktoren zu erlangen, sind noch 
große Anstrengungen vonnöten. Wich-
tige Grundlage für den Erkenntnisge-
winn im klinisch-genetischen Bereich 
sind neben großen Fallzahlen ein hoher 
Informationsgehalt bezüglich jeder ein-
zelnen verwendeten Probe (Genomik, 
Proteomik, Metabolomik, Transkripto-
mik etc.). Hier spielen Biodatenbanken, 
die Bioproben und Daten von bereits er-
krankten Personen sammeln, eine eben-
so wichtige Rolle wie Biodatenbanken mit 
Materialien von Personen, die prospektiv 
im Rahmen epidemiologischer und popu-
lations-bezogener Studien erfasst wurden, 
um Assoziationen genetischer Merkmale 
zu identifizieren, die (mit-)ursächlich für 
eine Krankheit sind, und deren Auftreten 
evtl. durch Präventionsmaßnahmen ver-
hindert oder gemildert werden kann. M. 
Hummel und C. Rufenach geben in ihrem 
Artikel „Biomaterialbanken als Grundla-
ge für die Entwicklung genetisch basierter 
Präventionskonzepte“ hier einen Über-
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blick aus der Sicht vernetzter biobankba-
sierter Forschung.

Verlässliche genetische Informatio-
nen zur Prädiktion von Erkrankungen 
zu generieren, setzt neben qualitätsgesi-
chert hochwertigen analytischen Mög-
lichkeiten ein hohes methodisch-statisti-
sches Verständnis voraus. R. Foraita, M. 
Jäger und I. Pigeot vom Leibniz-Insti-
tut für Präventionsforschung und Epide-
miologie (BIPS) widmen sich im vierten 
Grundlagenartikel dieses Bandes mit dem 
Titel „Methodisch-statistische Herausfor-
derungen an die genombasierte Vorhersa-
ge von Erkrankungen“ diesem sehr kom-
plexen Thema, unter Berücksichtigung 
der Bedeutung genetischer Tests aus Sicht 
der Public-Health-Perspektive.

Als ein Beispiel für die Umsetzung des 
Konzeptes „Genetische Information und 
Prävention“ im täglichen Leben kann heu-
te sicher das Neugeborenenscreening gel-
ten – eine diagnostische Untersuchung 
im Rahmen einer genetischen Reihenun-
tersuchung, die bei Nachweis des Vorlie-
gens der Zielerkrankung eine erfolgrei-
che, frühe Intervention und Prävention 
erst möglich macht. Hierzu liegt der Ar-
tikel „Neugeborenenscreening: ein Para-
debeispiel für effektive Sekundärpräven-
tion“ von U. Nennstiel-Ratzel, A. Lüders 
und O. Blankenstein vor, der auch deut-
lich darstellt, wie wichtig die ständige Eva-
luation des Gesamtprozesses unter Quali-
tätsaspekten ist.

Die fachgerechte Nutzung genetischer 
Information zur Prävention setzt, wie die 
vorausgegangenen Artikel gezeigt haben, 
ein hohes Maß an Interdisziplinarität vor-
aus. Der Artikel „Genetik und Prävention 
am Beispiel genetischer Aortensyndrome 
(GAS) und des Marfan Syndroms“ spie-
gelt dies nochmals deutlich wider. Hier 
stellt ein interdisziplinäres Autorenteam 
der Fachdisziplinen Kardiologie, Gesund-
heitsökonomie, Herzchirurgie und Mole-
kulargenetik zusammen mit einem Pati-
entenverteter exemplarisch die wichtigs-
ten Aspekte zur Genetik und Prävention 
an den Beispielen der GAS und des Mar-
fan Syndroms eindrücklich dar.

Vor der eigentlichen Etablierung mög-
licher Präventionskonzepte im Zusam-
menhang mit genetisch determinierten 
komplexen Erkrankungen in der klini-

schen Praxis sind umfassende valide ge-
netische Informationen unerlässlich. Dass 
bei komplexen klinischen Erkrankungen 
auch sogenannte epigenetische Informati-
onen zum Teil eine erhebliche Rolle spie-
len, war vor gerade einmal einem Jahr-
zehnt nahezu unbekannt. Bei häufigen 
medizinischen Problemen wie Adipositas 
spielen neben einer Vielzahl von krank-
heitsassoziierten genetischen Varianten 
vor allem auch umweltbedingte Einflüs-
se eine wesentliche Rolle. Dieses komple-
xe Zusammenspiel von genetischen und 
epigenetischen Regulationsmechanismen 
genauer zu verstehen ist ein wesentlicher 
Aspekt der Adipositasforschung auf gene-
tischer Ebene. A. Hinney, N. Herrfurth, L. 
Schonnop und A.-L. Volckmar beleuch-
ten in ihrem Artikel „Genetik und Epige-
netik der Adipositas“ den aktuellen Stand 
der Erkenntnisse auf diesem Gebiet.

Doch nicht nur das Genom des Men-
schen selbst kann für bestehende und sich 
entwickelnde Erkrankungen des Indivi-
duums verantwortlich sein. Es gibt ers-
te Hinweise darauf, dass auch die intes-
tinalen Mikroorganismen und ihre Gene 
(Metagenom) mit dem Wirt in wechsel-
seitige Interaktion treten. Wie genau das 
Metagenom die Gesundheit des Wirts er-
halten oder auch schädigen kann, ist Fo-
kus aktueller Untersuchungen. Dieses re-
lativ junge und außerordentlich spannen-
de Forschungsgebiet stellen D. Haller und 
G. Hörmannsperger in ihrem Artikel „Die 
Interaktion zwischen Darmbakterien und 
Mensch als zentraler Faktor der Darmge-
sundheit. Mikrobiom und chronisch ent-
zündliche Darmerkrankungen“ dar.

Neben den o. g. Artikeln dieses Son-
derbandes finden Sie zudem einen ak-
tuellen Übersichtsartikel zur Mitteilung 
genetischer Zusatzbefunde aus der Ge-
schäftsstelle der Gendiagnostikkommis-
sion beim RKI, den wir Ihnen natürlich 
ebenfalls gern empfehlen.

Liebe Leserinnen und Leser, wir wün-
schen Ihnen eine spannende und erkennt-
nisreiche Lektüre,

Ihre
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