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Genetische Untersuchungen in der
Kardiologie gewinnen einen immer
hoheren Stellenwert in der Diagnostik,
Pravention und Therapie von Herz-Kreis-
lauferkrankungen.

Erkrankungen des Herzens sind die
haufigste Todesursache in den west-
lichen Industrienationen. Dabei unter-
scheidet man strukturelle Stérungen
des Herzmuskels sowie der Herzklap-
pen von funktionellen Stérungen bzw.

Bei der kardiologischen Diagnostik
von Herzerkrankungen stellen
sich dabei folgende Fragen:

1. Ist die Erkrankung angeboren
und/oder durch eine bestimmte
Lebensweise entstanden?

2. Welche Optionen gibt es flir eine
personalisierte Behandlungs-
strategie?

3. Wie ist die Prognose?

4. Wie ist das Erkrankungsrisiko fir
nahe Angehorige oder Kinder?

5. Welche praventiven MalRnahmen
koénnen getroffen werden?

Herzrhythmusstorungen, die auch bei
scheinbar normaler Struktur des Her-
zens vorkommen konnen.

Dabei ergeben sich Fragen, die sich auf
die Zeit vor und nach der Erkrankungs-
diagnose beziehen und fur den Erkrank-
ten und seine Angehdrigen von hoher
Relevanz sind. Zur Beantwortung dieser
Fragen kann die kardiale Humangenetik
beitragen und therapierelevante Hin-
weise geben.




Strukturelle
Herzkrankheiten

Bei den strukturellen Herzkrankheiten
sind die dilatative Kardiomyopathie
sowie die hypertrophe Kardiomyopa-
thie besonders haufig. Wahrend die
kardiale Humangenetik bei einer Herz-
muskelschwache zur Klarung der Fra-
ge ,genetisch bedingte Herzdilatation
oder Herzmuskelentziindung® beitra-
gen kann, steht bei einer hypertrophen
Kardiomyopathie die Frage ,Bluthoch-
druck oder genetisch determinierte
Hypertrophie“ im Vordergrund. Dabei
ist bedeutend, dass eine genetisch de-

terminierte primare Erkrankung anders
zu behandeln ist, als eine sekundar er-
worbene, die vielleicht auch von selbst
wieder abheilen kénnte. Viele erwor-
bene Erkrankungen sind transient und
heilen bei guter medikamentoser Be-
handlung und vortbergehender Uber-
wachung wieder ab, wahrend genetisch
determinierte Erkrankungen oftmals
lebenslange kardiale Unterstutzungs-
gerate erfordern. Die molekular-gene-
tische Diagnostik ermoglicht dabei bei
gleichem Echokardiographiebild vieler
Erkrankungen wertvolle Hinweise zu ei-
ner genauen medikamentosen Behand-
lungsstrategie.



Laminopathien, ventrikulare
Tachykardien

Bei vielen Erkrankungen des Herzens
ist durch ein Ruhe-EKG, Echokardio-
gramm oder kardio-MRT nicht erkenn-
bar, dass daraus lebensgefahrliche
Zustande entstehen koénnen, wie z.B.
bei den sogenannten Laminopathien
(hohergradige AV-Blocke) oder den Trop-
onin-Mutationen (ventrikuldre Tachy-
kardien). Bei Vorliegen der genetischen
Diagnose kann man entsprechenden
lebensgefahrlichen Zustanden durch
Implantation eines Herzschrittmachers
(Laminopathien) oder Defibrillators
(Troponin-Mutation) entgegentreten.

Long-QT- und
Brugada-Syndrom

Besonders wichtig ist die kardiogene-
tische Diagnostik, wenn Hinweise auf
eine Herzrhythmusstorung vorliegen,
deren Dignitat jedoch nicht einschatz-
bar ist. Diese Hinweise kénnen sich aus
einem EKG ergeben oder in einem un-
klaren synkopalen Ereignis bestehen.
Dies trifft am ehesten auf das Long-QT-
Syndrom und das Brugada-Syndrom zu.
Auch hierbei stellt sich die Frage nach
der Notwendigkeit einer ICD- oder
Herzschrittmacherimplantation um das
Leben des Patienten zu schutzen.

Fettstoffwechselstorungen
und Stoffwechselerkrankungen

Bei kardial relevanten Fettstoffwechsel-
storungen wie den familiaren Hypercho-
lesterinamien oder Lipoproteindmien(a)
ermoglicht die genetische Diagnostik
besondere Behandlungsstrategien, die
sich aus der Diagnose ergeben, wodurch
eine weitere kardiale Schadigung ver-
mieden werden kann.

Auch eine Reihe von seltenen Stoffwech-
selerkrankungen mit kardialen Kon-
sequenzen sind nur im Rahmen einer
genetischen Diagnostik zu erkennen.



Genetische Diagnostik

Fur die einzelnen Krankheitsbilder sind in
der Regel mehrere Erbanlagen beschrieben,
die in mutierter Form den Phanotyp ver-
ursachen kénnte. Dabei ist die Zuordnung
nicht immer eindeutig. So konnen Muta-
tionen in der gleichen Erbanlage unter-
schiedliche Krankheitsbilder verursachen.
Daher werden in der Regel fir die einzelnen
Krankheitsbilder sogenannte Gen-Panel
zusammengestellt, in denen mehrere Gene
parallel sequenziert werden kdnnen (NGS-
Genanalysen).

Genetische Beratung

In der Genetischen Beratung besprechen
wir mit den Patienten ausfuhrlich die Mog-
lichkeiten der Genetischen Diagnostik so-
wie den Verlauf, die Wiederholungswahr-
scheinlichkeit und das Vererbungsmuster
der Erkrankung. Wir beraten zu weiterfih-
renden Untersuchungen und besprechen
therapeutische Moglichkeiten. Die direkte
Kooperation von Humangenetikern und
Kardiologen in unserem Team erlaubt eine
far den Alltag relevante Beurteilung der
jeweiligen Untersuchungsergebnisse.



Unser Angebot fur Sie und Ihre Patienten

Wir unterstitzen Sie bei der Betreuung von Patienten und Ratsuchen-
den mit familidren kardiologischen Erkrankungen.

Wir stehen lhren Patienten fur eine Genetische Beratung zur Ver-
flgung, wenn sie selbst erkrankt sind oder aufgrund der Familien-
anamnese Sorge haben eine Risikoerhohung fiir eine kardiologische
Erkrankung zu haben.

Sie konnen uns direkt Blut [hrer Patienten zur genetischen Diagnostik
zusenden, wenn Verdacht auf eine genetisch verursachte Herzerkran-
kung besteht.

Wir stehen lhnen und Ihren Patienten auch im Rahmen unserer
Videosprechstunde zur Verfligung, gerne auch mit lhnen in einer
Konferenzschaltung.
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Kontaktdaten fiir Humangenetische
Sprechstunde am genetikum

Neu-Ulm: Telefon 0731-98 49 oo
Stuttgart: Telefon 0711-22 00 92 30
Miinchen: Telefon 089-24 20 76 70

info@genetikum.de
www.genetikum.de

Unser Diagnostik-
Support ist taglich
von 9.00 bis 16.00 Uhr

fur Sie erreichbar

0731-98 49 050




Die gen.ial
Informationen aus der
Humangenetik fur Arzte

Die gen.ial informiert regelmaRig lber spannende
Themen aus der Humangenetik, Fallbeispiele aus
dem Praxisalltag und Aktuelles aus dem genetikum.
Sie konnen die gen.ial kostenfrei unter
www.genetikum.de/genial abonnieren oder uns
eine E-Mail senden an genial@genetikum.de.
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