Die humangenetische Sprechstunde am Werner Otto Institut

Genaue Diagnose ermoglicht beste
Forderung und Beratung

Fur manche Eltern ist diese Diagnose eine Entla-
stung: die Feststellung, dass ihr Kind eine geneti-
sche Erkrankung hat. Eine im Volksmund so ge-
nannte Erbkrankheit ist die Ursache fir die Ent-
wicklungsstérung oder Behinderung ihres Kindes.
Wenn die Eltern das erfahren”, so Dr. Anca Mann-
hardt Kinder- und
Jugendarztin am Wer-
ner Otto Institut (links),
»dann sind sie ange-
kommen. Dann haben
sie Klarheit. Die Krank-
heit wird greifbar, man
kann damit umgehen.”
Der Kontakt mit ande-
ren betroffenen Fami-
lien, mit Selbsthilfe-
gruppen und auch die
Maoglichkeit, den Ver-
lauf und weitere Risi-
ken abschatzen zu
kénnen, verschaffen
Erleichterung. Andere
Eltern trifft die Dlagnose hart. Die Eltern namlich,

mf,fnhmdr’ die gehofft hatten, dass doch alles wieder gut wird.
Kinder- und ,Die haben es dann schwarz auf weil”, sagt Anca
Jugenid- Mannhardt. ,Nun wissen sie, dass nicht alles wieder
s\ifrfgefm gut wird. Deshalb fragen wir vorher alle Eltern, ob

sie die Diagnose wirklich wissen wollen.”
f chtmal im Jahr bieten Anca Mannhardt und

Otto Institut
ist speziali-

siert auf die Professor Peter Meinecke, Leiter der friheren

Diagnose Abteilung fir Medizinische Genetik am Altonaer
genetischer  Kinderkrankenhaus, die humangenetische Sprech-
;g‘f;"”k“”' stunde im WOI an. Rund 60 Kinder und ihre Eltern

werden dort im Jahr vorgestellt. Der Bedarf ist gro-
Rer, aber das zeitliche und finanzielle Budget lassen
im Moment nur gelegentlich eine zusatzliche Sprech-
stunde zu. Zur Beratung kommen nur Kinder, die Pa-
tienten im WOI sind und bei denen die vorausgegan-
genen Untersuchungen einen Verdacht auf eine ge-
netische Erkrankung ergeben haben. Manche Kinder
haben auch ein komplexes, mehrere Organ- und
Funktionssysteme betreffendes Fehlbildungssyndrom.
Eine genetische Erkrankung kann entstehen durch ein
Abweichen der Anzahl der Chromosomen, die Trager
des Erbgutes sind, oder wenn sich die Struktur eines
Chromosoms verandert hat. Die haufigste Chromoso-
menstdrung in der Bevolkerung ist das Down-Syn-

T UMBRUCH 3735

drom, das gut erforscht ist. Es gibt jedoch hunderte
bekannter Syndrome, die zu geistigen oder korperli-
chen Behinderungen fihren und deren Ursache bis-
her nur in einem Teil der Falle nachweisbar ist. Nicht
selten steckt die Klarung noch in den Anfangen und
eine genetische Ursache darf nur vermutet werden.
Peter Meinecke ist
Spezialist fur geneti-
sche Erkrankungen.
LEr hat”, sagt Anca
Mannhardt, die vor fls
ihrer Arbeit im WOI ¥ { ‘—' .” it L
zwei Jahre bei ihm 1 R R s o
hospitiert hat, ,eine

Vielzahl korperlicher UL

S‘ 41—§'<“+

"

Veranderungen ge- Y o o s
speichert. So kann er

manches erkennen,

was ungeschulte Augen nicht sehen.” Kommt ein
Kind mit seinen Eltern in die Sprechstunde, unter-
sucht Meinecke, nach einem Gesprach mit den
Eltern, das Kind von Kopf bis Fulé auf so genannte
Dysmorphien, also kleine Veranderungen, die mit der
Art der Entwicklungsstorung in Zusammenhang
gebracht werden konnten. Ergibt sich aus der Unter-
suchung eine Idee Gber die Ursache der Stérung,
kann danach — wenn die Eltern dies winschen — an-
hand einer Blutprobe eine gezielte genetische Unter-
suchung stattfinden. Es gibt allerdings auch nicht
wenige Erkrankungen, die zwar beschrieben, aber
nicht durch eine Chromosomenuntersuchung oder
einen sogenannten Gentest nachweisbar sind. Zwar
gibt es fir die meisten genetischen Erkrankungen
keine gezielte Therapie. Aber das Wissen um die Ur-
sachen hilft, die weitere Entwicklung vorauszusehen
und einen Forderplan fir das Kind zu erstellen. , Wir
beraten”, so betont Anca Mannhardt, , Uber die diag-
nostizierte Erkrankung des Kindes. Wir bieten jedoch
ganz bewuft keine genetische Beratung fur die gan-
ze Familie an, weil dieser Aufwand im Rahmen der
Sprechstunde nicht zu leisten ware.” Ein Trost fir die
Eltern: Wenn die Untersuchung ergibt, dass die Er-
krankung des Kindes auf einer Neumutation beruht,
haben die Eltern kein weiteres Risiko. ,Bei der Viel-
zahl der Chromosomen”, sagt Anca Mannhardt, ,die
nach der Befruchtung im Mutterleib kopiert werden,
ist es eigentlich ein Wunder, dass solche Neumutati-
onen nicht viel &fter passieren.” AC
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