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Glasernes Baby

Forscher entschliisseln das Erbgut von Neugeborenen. Erste Studien untersuchen, welche

Folgen dies hat — fiir die Kinder und ihre Eltern. Von Theres Liithi

enige Stunden
nachdem ein Neu-
geborenes das Licht
der Welt erblickt,
geht es bereits zum
ersten Screening.
Mit einem Pikser in
die Ferse wird etwas Blut entnommen und
biochemisch auf neun angeborene Stoff-
wechsel- und Hormonmangelkrankheiten
gepriift. Werden diese Krankheiten nicht
frithzeitig entdeckt und behandelt, kommt
es in den meisten Fillen zu schweren
Organschidigungen und Entwicklungs-
storungen. Dank diesem Verfahren bleibt
jahrlich rund hundert Kindern in der
Schweiz ein schweres Leiden erspart.

Das Neugeborenen-Screening gilt als
eines der erfolgreichsten Praventionspro-
gramme der Medizin und wird in den meis-
ten Lindern der Welt durchgefiihrt. Doch
schon bald konnte das Neugeborenen-Scree-
ning eine vollig neue Dimension anneh-
men. «Die Revolution in der Gentechnolo-
gie erlaubt es uns, einen grossen Schritt
vorwartszugehen und viel umfassendere
genetische Untersuchungen auch am Neu-
geborenen zu macheny, sagt Robert Green,
Professor fiir Genetik an der Harvard Medi-
cal School. «Mit den sinkenden Preisen der
Genomsequenzierung und der besseren
Interpretation der Genomdaten werden
viele Eltern und ihre Kinder wissen wollen,

was in ihrer DNA steckt», sagt Green. «Sie
werden das wissen wollen, damit sie, falls sie
krank werden, ihre DNA befragen kénnen.»

Green ist Leiter von «BabySeqy. Ziel dieses
von den National Institutes of Health finan-
zierten Projekts - das erste seiner Art - ist es,
im Rahmen einer klinischen Studie heraus-
zufinden, wie Genom-Analysen am Neu-
geborenen sich sinnvoll in die klinische Pad-
iatrie integrieren lassen. 200 gesunde Neu-
geborene sowie 200 Neugeborene, die auf
die Intensivstation gebracht werden muss-
ten, nehmen an der Studie teil. Bei jeweils
der Hilfte einer Gruppe wird das Genom
vollstindig entschliisselt, die andere Hilfte
dient als Kontrollgruppe. Kommuniziert
werden Daten iiber Genvarianten, die mit
Krankheiten in Verbindung stehen oder die
die Wirkung von Arzneimitteln beeinflussen.

Mindestens ein Jahr lang werden die
Studienteilnehmer beobachtet. Dabei soll
erfasst werden, wie sich die Eltern fithlen
und wie sie mit der zusatzlichen genetischen
Information umgehen. Empfinden Eltern
von gesunden Babys sie als belastend?
Erachten die Eltern von kranken Babys
die Genomdaten als hilfreich? Waren sie
gliicklicher ohne die Informationen? Auch
die behandelnden Arzte werden befragt,
inwiefern die Genanalyse die medizinische
Betreuung beeinflusst.

Green ist iiberzeugt, dass die Genom-
analyse der Gesundheit der Neugeborenen

Bei jedem Screening des
Genoms gibt es gemaiss
Experten Zufallsbefunde.
Die Verunsicherung, die
dadurch geschaffen wird,
istimmens.

zugutekommt, und fiihrt Beispiele an: «Ein
Baby kommt zwar gesund zur Welt, doch
die Genomanalyse offenbart ein erhohtes
Risiko fiir eine Herzkrankheit. Dank dieser
Information wird man das Baby eng-
maschig untersuchen und Probleme friih-
zeitig erkennen.» Moglich sei auch, dass die
Genomsequenz zundchst nichts Auffélliges
offenbare. Doch einige Monate spater leide
das Baby plotzlich an Krampfanfillen.
Nun kénne man das Genom auf jene Gene
untersuchen, die mit Krampfanfillen asso-
ziiert sind, um die molekularen Ursachen
zu verstehen, ohne sich wie iiblich auf eine
drztliche Odyssee begeben zu miissen.

Green und seine Kollegen haben eine
vorlaufige Liste von rund 1200 Genvarian-
ten erstellt, iiber die Bericht erstattet wird.
Ausgewihlt wurden Varianten, die mit
hoher Wahrscheinlichkeit Krankheiten im
Kindesalter verursachen. In den meisten
Féillen handelt es sich indessen um soge-
nannte rezessive Krankheiten. Das heisst:
Nur wenn ein Kind im Besitz beider Kopien
der Genvariante ist, bricht die Krankheit
aus. Ist ein Kind Tréager nur einer Gen-
Kopie, konne dieses Wissen aber durchaus
hilfreich sein, sagt Green.

«Der Reiz, das Genom eines Neugebore-
nen zu sequenzieren, liegt darin, dass man
dies am Anfang des Lebens tut», sagt
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