Zu diesem Buch

Dieser Ratgeber befasst sich mit den Fragen, die direkt oder indirekt von erblichen
Krankheiten betroffene Menschen an den Arzt stellen, und den Problemen, die Menschen mit
der Medizinischen Genetik haben. Er informiert Gber Methoden und Aufgaben der Human-
genetik und soll gleichzeitig helfen, die Wirkungsweise der Gene zu verstehen und zu ver-
arbeiten.

Da Gene unsere biologischen Entwicklungsvorgange steuern, kdnnen Gendiagnosen oft
schon gestellt werden, lange bevor die Krankheit selbst zum Ausbruch kommt. Dieser zu-
kunftsorientierte Aspekt verschafft der Humangenetik eine Sonderstellung in der Medizin:
Préasymptomatische Tests gelten Menschen, die im Moment noch gesund sind. Wie aber mit
der Last des Zukunftswissens umgehen?

Ergebnisse genetischer Tests kdnnen vielfdtige Folgen im Alltagsieben haben, so am
Arbeitsplatz oder beim Abschluss von Versicherungen. Insbesondere aber haben fast ale ge-
netischen Tests unmittelbare Auswirkungen auf die Familie der Testperson: Die Beziehungen
Zu den eigenen Kindern, zum Partner, zu den Eltern und zu entfernteren Verwandten konnen
unter Spannung geraten, und viele Menschen werden die damit auftretenden Probleme nicht
leicht 16sen kénnen.

Das Buch soll auch Menschen erreichen, die sich beruflich fir das Thema interessieren -
z.B. Angehorige der Hellberufe, Erzieher, Soziawissenschaftler und Juristen. Daher wird an
vielen Stellen Uber die praxisbezogenen Aspekte hinausgegangen und der Stoff mit Blick-

richtung auf einen ‘interdisziplindren Dialog' vertieft.

Dr. med. Jorg Schmidtke ist Professor und Direktor des Instituts fir Humangenetik der

M edi zi nischen Hochschule Hannover.
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Vorwort zur 1. Auflage

Menschen sind ungleich. Die meisten Unterschiede sind sozial und kulturell bedingt: Ob
Menschen arm oder reich sind, wie sie sich kleiden und erndhren und welche Sprache sie
sprechen, liegt nicht in ihren Genen begrindet. Andere Eigenschaften, in denen Menschen
verschieden sind - z. B. Korpergrof3e und Aussehen -, sind immerhin tellweise genetisch be-
stimmt. Offenkundig wird der Beitrag der Gene bei der Entstehung von 'erblichen’ Krank-
heiten. Aber auch hier gilt es zu unterscheiden: Manche Krankheiten sind so stark genetisch
bedingt, dass sie in ihrem Verlauf kaum zu beeinflussen sind, wahrend man sich bel anderen
Stérungen den Einfluss der Gene lediglich im Sinne einer stérkeren oder geringeren Veran-
lagung (Disposition) vorstellen muss und der Umwelt hier eine wichtige ausl6sende oder ver-
andernde Funktion zukommt. Die meisten 'erblichen’ Erkrankungen sind das Ergebnis eines -
in den Einzelheiten noch weitgehend unverstandenen - Zusammenwirkens von Erbe und
Umwelt.

Die Aufgabe der Humangenetik besteht darin, die erblichen Grundlagen menschlicher
Verschiedenheit zu erforschen. In ihrem Tellbereich 'Medizinische Genetik' befasst sie sich
mit krankhaften Vorgéngen. Sie entwickelt diagnostische Tests und wendet sie an; sie hilft
durch Genetische Beratung, die mit erblichen Erkrankungen einhergehenden Probleme zu
verarbeiten.

'‘Der Mensch' in seiner Personalitét ist nicht einfach das Produkt 'seiner Gene', aber als
Tell der belebten Natur ist der Mensch auch davon abhangig, wie seine Gene funktionieren.
Gene sind Anweisungen fur die Steuerung biologischer Entwicklungsvorgange. Gendiagno-
sen konnen daher oft schon gestellt werden, lange bevor die Krankheit selbst zum Ausbruch
kommt. Esist dieser zukunftsorientierte Aspekt, der der Humangenetik eine Sonderstellung in
der diagnostischen Medizin verschafft: Prasymptomatische Tests gelten Menschen, die im
Moment noch gesund sind. Wie aber mit der Last des Zukunftswissens umgehen? Viele
Testergebnisse verunsichern, weil oft nur mehr oder weniger hohe Eintrittswahrscheinlich-
keiten angegeben werden konnen und die Schwere einer Erkrankung von Fall zu Fall ganz
unterschiedlich sein kann; und eine prasymptomatische Erkennung hat auf Verlauf und Be-
handlung von genetisch bedingten Erkrankungen oft keinerlei Einfluss.

Ergebnisse genetischer Tests konnen vielfaltige Folgen im Alltagsleben haben, z. B. am



Arbeitsplatz und beim Abschluss von Versicherungen. Vor allem aber haben fast ale geneti-
schen Tests unmittelbare Auswirkungen auf die Familie der Testperson; die Beziehungen zu
den eigenen Kindern, zum Partner, den Eltern und zu entfernteren Verwandten kdnnen unter
Spannung geraten, und viele Menschen werden die damit auftretenden Probleme nicht leicht
[6sen kénnen.

Dieses Buch orientiert sich an den Fragen, die direkt und indirekt von erblichen Krank-
heiten betroffene Menschen an den Medizinischen Genetiker stellen, und an den Problemen,
die Menschen mit der Medizinischen Genetik haben. Es informiert Uber Methoden und Kon-
zepte der Medizinischen Genetik und soll gleichzeitig helfen, die aus der Wirkungsweise der
Gene und ihrer Analyse entstehenden Probleme zu verstehen und zu verarbeiten. Es ist daher
anders aufgebaut als ein Lehrbuch und setzt andere Schwerpunkte, enthadlt aber auch Einzel-
informationen, die fir die meisten Leser das weitere Nachschlagen, z. B. in Medizinlexika,
entbehrlich machen wird. Vieles in der Medizinischen Genetik ist aber 'Ansichtssache’, und so
kommen in diesem Buch auch Sichtweisen zum Ausdruck, die aus meiner personlichen Er-
fahrung gewonnen wurden und von anderen vielleicht nicht geteilt werden.

Das Buch soll auch Menschen erreichen, die sich vorrangig nicht aus personlichen
Grunden, sondern eher beruflich fir das Thema interessieren - z. B. Angehdrige der Heil-
berufe, Erzieher und Sozialwissenschaftler und Juristen. Es schien mir an manchen Stellen
wichtig, Uber die unmittelbar praxisbezogenen Aspekte hinauszugehen und den Stoff mit
Blickrichtung auf den 'interdisziplindren Dialog' zu vertiefen.

Die humangenetische Forschung hat zur Losung einer Vielzahl von Problemen beige-
tragen - insbesondere im individualmedizinischen Bereich - und gleichzeitig viele neue Pro-
bleme und Zwangslagen geschaffen, vor alem im menschlichen Zusammenleben. Ob man
eher eine positive oder eher eine negative Bilanz zieht (oder meint, die Summe der Probleme
bliebe immer konstant), hangt auch davon ab, in welchem Problemgefiige man selber person-
lich oder beruflich steckt.

Dieses Buch wird manchen vidlleicht zun&chst beunruhigen und verunsichern. Zwar
kann sich niemand davor schiitzen, dass es Uberhaupt Gene, Genetik, Erbkrankheiten und die-
sen Text darUber gibt, aber jeder hat die Wahl, sich damit zu befassen oder es zu lassen. Das
Buch ist fur digjenigen geschrieben, die es lesen wollen, denn es will niemandem etwas vor-
schreiben. Die eigenen Gene sind der intimste biologische Besitz, den wir haben. Wie wir mit
ihm umgehen, fallt in unsere personliche Verantwortung. Das Buch soll gerade auch dabel

helfen, ihn denen gegentiber zu verteidigen, die ihn uns streitig machen kénnten.



Ich danke Professor N. A. Holtzman, der mir im Sommer 1995 einen Arbeitsplatz an
der Johns Hopkins University, Baltimore, zur Verfigung gestellt hat; hier sind die wesent-
lichen Teile dieses Buchs entstanden. Christoph Lanfer danke ich fur die Erstellung der Ab-
bildungen. Mein besonderer Dank gilt Herrn Dr. Michagl Krawczak, Cardiff, fir seine sorg-

faltige Durchsicht einer ersten Fassung des Manuskripts, seine Kritik und viele Anregungen.

Hannover, im September 1996 Jorg Schmidtke

Vorwort zur 2. Auflage

»Vererbung und Ererbtes’ hat auch eine Zielgruppe erreicht, an die ich zunéachst nicht
gedacht hatte, ndmlich Studierende der Medizin. Offenbar bieten der problemorientierte An-
satz des Buches und die dadurch andersartige Form des Lernens eine willkommene Ab-

wechslung gegenlber dem sonst leider Ublichen "Einpauken” von Examensstoff.

In dieser 2. Auflage habe ich einige Fehler korrigiert und den Text, wo notwendig, auf
den neuesten Stand gebracht (insbesondere in Kapitel 11, ,,Das Genomprojekt*) und etwas
geklrzt. Ich danke Iris Bartels, Herbert Enders, Michaela Finsal und Rainer Paslack fur ihre
Mithilfe bei der Uberarbeitung des Textes.

Hannover, im Oktober 2001 Jorg Schmidtke



