
Die genetische Diagnostik ist ein

neues, in rascher Entwicklung be-

findliches, überaus komplexes und

einen verantwortungsvollen Um-

gang forderndes Instrument zur

 Diagnose, Prognose und Prädiktion

von Krankheiten, die ihren  Ursprung

auf die eine oder andere Weise in

defekten Genen haben. 

Ein Überblick über die heutigen

Möglichkeiten und Grenzen der 

Genidagnostik.

Andreas Huber und 
Benno Röthlisberger

1. Allgemeines
Von den über 20 000 menschlichen 
Genen können zurzeit mehr als 4000
 einer Krankheit zugeordnet werden.
Dank einer neuen technischen Revolu-
tion können heute relativ einfach, güns-
tig und sehr präzis einzelne Gene, Gen-
gruppen oder sogar das ganze Genom be-
stimmt, will heissen sequenziert werden.
Sowohl Präanalytik als auch Analytik
sind mittlerweile sehr robust. Nicht zu-

letzt deshalb, weil DNA äusserst stabil
ist. Fehler können entstehen durch den
sogenannten Sampling Error, das heisst,
wenn bei einem Krebs zum Beispiel tu-
morzellarme Abschnitte ausgewählt und
analysiert werden, was zu falschnegati-
ven Resultaten führt. Leider kommen
auch Probenverwechslungen vor, sei es
bei der Abnahme oder im Labor, was zu
verheerenden Auswirkungen führen
kann. 
Grundsätzlich unterscheidet man soma-
tische Genveränderungen, die durch ver-
schiedene Einflüsse entstehen und meist
in der Tumorgenese, Tumordiagnose,
Prognose und Prädiktion eine grosse 
Rolle spielen, von Keimbahnmutationen,
die erblich sind. Weiter wird auch zwi-
schen monogenen und polygenen Krank-
heiten unterschieden. Bei den monoge-
nen Veränderungen handelt es sich um
eine Abnormität eines definierten Gens,
welche zu einer bestimmten, meist rela-
tiv eng definierten Krankheit führt. Bei
polygenetischen Veränderungen wird eine
komplexe Interaktion von verschiedenen
Genen über ihre Genprodukte bis zur
Krankheit postuliert. 

2. Somatische Gendefekte (Tumore)
Durch Umwelteinflüsse, wie Strahlung,
und Chemikalien, vor allem aber auch
spontan entstehen Defekte an der DNA,
die fortlaufend repariert werden. Gele-
gentlich gelingt die Reparatur nicht, und
die Zelle entgeht einer Zerstörung, womit

Gendiagnostik 
mit Augenmass

Liebe Frau Kollegin, lieber Herr Kollege

Letztes Jahr haben wir in DoXMedical über das
Denguefieber berichtet. Genau zur richtigen
Zeit, wie sich herausgestellt hat. Im vergange-
nen Jahr hat sich die Zahl der Fälle nämlich ver-
doppelt. In dieser Ausgabe nun finden Sie einen
Artikel über Chikungunya, eine Krankheit, die
manchen noch wenig bekannt ist, aber durch-
aus das Potenzial hat, sich zu einer breiteren
Bedrohung zu entwickeln. Schliesslich zieht es
immer mehr Schweizer im Winter in tropische
Länder, auch nach Südamerika und in die Kari-
bik, wo Chikungunya nun auch zu Hause ist.
Gut, wenn der Hausarzt mehr über die Gesund-
heitsrisiken weiss als seine internetgebildeten
reiselustigen Patienten. Lesen Sie auf Seite 17,
was die Tropenmediziner dazu sagen. 
Über Ebola zu berichten, hätte sich letztes Jahr
ebenfalls gelohnt. Aber bei dieser aus Westafrika
stammenden Bedrohung haben ganz andere
Leute versagt. Der Alarm, der rechtzeitig von
den medizinischen Helfern vor Ort ertönte, wur-
de leider nicht gehört. Oder nicht genügend
ernst genommen. Die Folgen: Bis Ende dieses
Jahres vermutlich gegen 10 000 Tote und eine
verängstigte westliche Welt, die kopflos Vor-
schriften, Verbote und Gebote erlässt, die nichts
nützen und nicht nur Westafrikaner am Einrei-
sen hindern wollen, sondern auch die eigenen
Leute, die man zuerst händeringend als Helfer
angeworben hat, nach ihrer Rückkehr schika-
niert. Wie etwa Frau Kollegin K. aus Deutsch-
land, die nach ihrer Rückkehr aus Liberia (wo
sie half, medizinisches Personal auszubilden,
aber nicht in Kontakt mit Ebolakranken kam)
vom zuständigen deutschen Amt die Auflage be-
kam, nur noch mit Handschuhen zu arbeiten,
täglich zweimal Fieber zu messen und vor allem
– jederzeit einen Meter Abstand zu ihren Pa-
tienten zu halten. Schlimm, wenn wir, eine wis-
senschaftlich gebildete und sich grösstenteils an
wissenschaftlichen Gegebenheiten orientierende
Berufsgruppe, uns von Amtspersonen gängeln
lassen müssen, die wissensmässig im Zeitalter
der mechanischen Schreibmaschine stecken ge-
blieben sind. Nicht nur in Deutschland. Auch in
der Schweiz, wo sich die Gesundheitsbeamten –
von Analysenliste bis Selbstdispensation – be-
kanntlich lieber an Wunschvorstellungen und
vorgefasste Meinungen halten als an Wissen-
schaft. In diesem Sinn: Wehe uns, wenn Ebola
wirklich bis zu uns kommt!

Richard Altorfer, Peter H.Müller
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