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Eine GENETISCHE
AUFFALLIGKEIT
bedeutet noch
lange nicht, dass
das Baby behindert
zur Welt kommt.
Die Universitat Jena
verfugt uber eine
einzigartige Daten-
bank, die Eltern
mehr Gewissheit
geben kann

Erst mal Ruhe bewahren“ =

PD Dr.
Thomas Liehr

ist Biologe und leitet
die Arbeitsgruppe mole-

kulare Zytogenetik
an der Universitat Jena
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F ast alle, nimlich 95 Prozent der Babys in
Deutschland, kommen normal entwickelt
zur Welt. Auch wenn eine Schwangere eine
Fruchtwasseruntersuchung machen lisst (siche
Kasten S. 18/19), erhilt sie meist ein beruhigen-
des Ergebnis. Doch was, wenn das Labor eine
Auffilligkeit feststellt? Uber viele Chromoso-
menabweichungen weiff man noch zu wenig,
um sichere Vorhersagen machen zu kénnen.
Der Biologe Dr. Thomas Liehr von der Univer-
sitit Jena hat eine weltweit einmalige Daten-
bank aufgebaut, mit der sich bestimmte Labor-
befunde besser einschétzen lassen. BABY und
Familie sprach mit dem Humangenetiker:

Herr Dr. Liehr, was sollen werdende Eltern tun,
wenn der Arzt nach einer Fruchtwasserunter-
suchung sagt, dass es Auffilligkeiten gibt?

Erst mal Ruhe bewahren und Fakten sammeln!
Die Labore sind verpflichtet, Eltern jede Auffil-
ligkeit mitzuteilen. Das muss aber nicht bedeu-
ten, dass das Kind behindert sein wird. Men-
schen haben normalerweise 46 Chromosomen.
Diese treten — bis auf die Geschlechtschromo-
somen — paarweise auf. Aber manchmal kon-
nen aus einem Paar drei werden, wie bei einer

Trisomie 21, auch bekannt als Down-Syndrom.

Manchmal tauschen Chromosomen auch Stii-

cke aus, oder es tauchen Chromosomenteile
auf, die neu entstanden oder von einem Chro-
mosom abgebrochen sind. Letztere nennen wir
kleine Markerchromosomen. Und die kénnen
Verdnderungen beim Kind auslésen.

Welche Veranderungen sind das?

In 70 Prozent der Fille ist das Auftreten kleiner
Markerchromosomen nicht mit krankhaften
Verinderungen verbunden. Sie kénnen aber auch
zu schwersten Behinderungen fiihren. Ein Bei-
spiel ist das Katzenaugen-Syndrom. Da stammt
das kleine Markerchromosom vom Chromo-
som 22. Bei diesen Kindern sieht das Auge gro-
f3er aus, weil die Iris einen Spalt hat oder fehlt.
Sie konnen geistig behindert sein. Hiufig muss
der Anus operativ gedffnet werden.

Wie finden Sie heraus, welchen Effekt das ge-
fundene Markerchromosom haben wird?

Um mégliche Auffilligkeiten herauszube-
kommen, nehmen wir zuerst den Eltern Blut
ab. Finden wir bei einem Elternteil das gleiche
Chromosomenstiickchen, kénnen wir weitge-
hend Entwarnung geben. Sonst schauen wir es
noch einmal genauer an. Wir stellen fest, von
welchem Chromosom es stammt und ob wich-
tiges genetisches Material auf dem Stiick ge-
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Hilfreiches
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Die Arztin
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sich das Baby
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speichert ist. Danach gleichen wir das Ergebnis
mit bekannten Fillen aus unserer Datenbank
ab und erstellen daraus eine Prognose.

Wie hilft lhre Datenbank, das Risiko fiir das
Kind einzuschiatzen?

Markerchromosomen sind erst seit 1961 be-
kannt und wenig erforscht. Noch 1998 wurde
Eltern nach einem auffilligen Befund gesagt,
die Wahrscheinlichkeit, ein behindertes Kind
zu bekommen, liege bei 70:30. Niemand konn-
te sagen, ob und wie schwer das Kind behindert
sein wiirde. Die Eltern mussten mit wenigen
Informationen entscheiden, ob sie die Schwan-
gerschaft fortsetzen. Jetzt konnen wir die Mar-
kerchromosomen genau untersuchen. In der
Datenbank, die wir aufgebaut haben, sind alle
bekannten Fille charakterisiert. Mit denen ver-
gleichen wir neue Fille.

Wie verlasslich ist lhre Prognose nach dem
Abgleich mit Ihrer Datenbank?
Wir kénnen keine absolute Sicherheit ge-
ben, aber Eltern erhalten mehr Informa-
tion. Ich liste ihnen auf, wie viele Fille
mit diesem Markerchromosom bekannt
sind, wie viele auffillig und wie viele un-
auffillig waren. Sind alle unauffillig, wird
das in diesem Fall vermutlich auch so sein.
Wenn nicht, wissen Eltern zum Beispiel: Es
sind acht Fille bekannt, davon sieben unauffil-
lig, einer auffillig. Das ist viel fundierter als die
alte pauschale 70:30-Verteilung.

Was miissen Eltern tun, damit Sie eine
Laborprobe genauer untersuchen?

Die deutschen Labore kennen uns mittlerwei-
le und schicken uns schwierige Falle. Ansonsten
konnen uns Eltern ihre Laborprobe senden las-
sen. Sie gehort in Deutschland immer der Mut-
ter und wird aufbewahrt, bis der Befund abge-
schlossen ist. Die Mutter kann nach einem
Gesprich mit uns sagen, dass sie die Probe ha-
ben maochte. Das Labor in Jena sei bereit, sie zu
untersuchen. Dann erhalten wir die Probe. Die
Kosten werden von den gesetzlichen Kranken-
kassen iibernommen. Privatpatienten miissen
bei ihrer Kasse nachfragen.

Kann man auch schon im Vorfeld einer
Untersuchung etwas tun?

Die Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik
empfiehlt, sich vor der Fruchtwasserentnahme
genetisch beraten zu lassen. Das wird oft nicht
gemacht, weil nur bei wenigen Paaren tatsich-
lich ein auffilliger Befund festgestellt wird.
Doch gerade fiir sie wire eine Vorab-Beratung
wichtig. Schliefllich wird erklirt, was bei der
Untersuchung herauskommen kann. Ich selbst
beantworte Fragen gerne per Mail, mache aber
keine Beratung. Das darf ich als Biologe in
Deutschland auch nicht. Annett Zundorf B
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