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Als vereinzelte Mitteilungen von Famili-
en mit mehr als einer betro ffenen Per-
son in unserer Ve reinigung eingingen,

w u rde Renate Braune als Vo r s i t z e n d e
aufmerksam und begann schon 19 92/
1 993 nicht nur  solche Mitteilungen zu

sammeln, sondern auch b ei vielen vielen
I n f o rmations- und  Beratungsg esprächen
danach zu fragen. D ie  in kurzer Ze it
gesammelte  Anzahl stellte sie  b eim 1 .

interdisziplinären Round-Table-Gespräch
„Sarkoidose – Wirklichkeit und We g e “
im Dezember 199 3 in Höchenschwand

den von unserer  Ve re inigung e ingelade-
nen Sarkoidose-E xp erten aus dem
deutschsprachigen Raum vor. 

Sie find en e inen Bericht zum 1. Round-
Table in unserer Mitglied erz e i t s c h r i f t
„ S a rkoidose Nachrichten und Berichte“

Nr. 24, März 1994, Seite 6-7, und einen
Fachar tikel dazu in unserem Buch „Sar-
koidose – Fachbeiträge zum Krankheits -

bild. Auf dem Weg der Synektik“ Seite
30-35. 

War die Resonanz auch zunächst ge-

ring, so kam doch das Signal, wenn eine
aufmerksame Sammlung in kurzer Zeit
schon 5 mehrfach betroffene Familien in
Deutschland ergibt, dann müsste man

auch dor thin schauen, auf dem Weg zu
einer Ursachenklärung. So intensivier te
Renate Braune in der Folge noch die

Suche und die Sammlung von Betroffe-
nenmeldungen. 

Die Erkenntnis und der Wunsch nach der

erforderlichen finanziellen Förder ung der
Erforschung der familiären Sarkoidose
führte uns dann ins Bundesgesundheits -

ministerium (BMG), wo wir um Unterstüt-
zung baten. 1995 gewährte das BMG
die Förderung des weltweit ersten Projek-

tes zur systematischen Untersuchung der
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Lebensqualität und Krankheitsbewälti-
gung bei chronischer Sarkoidose, deren
Projektträgerschaft und -leitung unserer

Vereinigung anvertraut wurde. Im Rah-
men dieses Forschungsprojektes wurden
auch Unterschiede in der Lebensqualität

zwischen familiär Betroffenen und nicht
familiär Betroffenen untersucht. 

Sowohl der Forschungsaufruf wie auch

über die Forschungsergebnisse von Dr.
Dagmar Breuker, Prof. Dr. Detlef Kirsten,
P r of. Dr. Ulrich Loos, Dr. Wo l f g a n g

M ö n c h , Prof. Dr. Franz Petermann
berichteten wir in unserer Mitgliederzeit-
schrift „Sarkoidose Nachrichten und
Berichte“ Nr. 36, März 1997, Seite 18-

21, sowie Nr. 37, Juni 1997, Seite 10-
11. Zusammengefasst finden sie die Dis-
kussion der Er gebnisse in unserem Buch

„Sarkoidose – Fachbeiträge zum Krank-
heitsbild. Auf dem Weg der Synektik“
Seite 242-249, 300-327. 

Mit der  technischen Entwicklung der
m o l e k u l a rgene tischen Untersuchungsme-
thoden rückte erstmals Mitte der 90 er

J a h re diese Mög lichke it in den B lick-
p unkt. So freuten wir uns sehr im Jahre
1 996  von Prof. Dr. Joachim Müller-
Q u e rnhe im zu hören, d ass er die Mög-

lichke it erhalten hatte, in einer ersten
kleinen Pilotstud ie diese neue  Methodik
für die Sarkoidose untersuchen zu kön-

nen. Renate Braune bewegte buchstäb-
lich über Nacht das gesammelte Register
von familiär Be tro ffenen, und bat solche

um ihre  Bereitschaft zum Mitmachen
und zur E inwillig ung in die  erf o rd e r l i-
chen Untersuchungen. 

B e s o n d e rer Dank geb ührt auch den F a-
m i l i e n m i t g l i e d e rn, die ihre m i t b e t ro ff e-
nen, aber genauso, als b esond ere Ve r-

g l e i c h s g ruppe , auch ihre nicht-b etro ff e-

nen Ve r wand ten ansp rachen und zum
Mitmachen überzeugen konnten. So gilt
unser Dank auch den nicht-betro ff e n e n

Angehör igen für Ihre Bere itschaft und
U n t e r s t ü t z u n g .

Gerade bei einem seltenen K rankheits-

bild wie der Sarkoidose, noch dazu bei
dem so komplexen Systemcharakter  der
Erkrankung, die verschiedene Ve r l a u f s-
f o rmen und Syndrome umfasst und im

i n t e rnationalen Ve rze ichnis der  Krank-
heiten der WHO  mehre re  sog. ICD 10
S c h l ü s s e l n u m m e rn umfasst,  ist die Samm-

lung (Rekru t i e rung) von entspre c h e n d e n
P a t i e n t e n g ruppen (S tudienkohorten) oft-
mals sehr  schwierig . Dabei spielte und

spielt die Selbsthilfevereinigung von uns
B e t ro ffenen und Ang ehörig en eine ent-
scheidend e Rolle. 

Nach der erf o l g r eichen Pilotstudie  war

die  Freude umso g rößer, dass die Ak-
zeptanz des Forschungsansatzes zur
e r heblichen Ausweitung  führte , und sich

D r. med. Manfred Schürmann, Human-
gene tiker von der Universität zu Lübeck,
diesem Forschungsfeld besonders an-

nahm. In der Folge  wurden eine ganze
Reihe  von Teilaspekten auch in Koope-
rationen mit anverwandten K rankheits-
b i l d e rn untersucht. Dabei konnten wir

gemeinsam e ine immer  größere Gru p p e
von Mitbetro ffenen re c h e rc h i e ren (z .Zt.
etwa 500 Patienten aus 2 30 mehrf a c h

b e t ro ffenen Familien), die  ihre Bere i t-
schaft zur Mitwirkung erklär ten, den
F o r s c h e rn E inblick in ihre Krankenge-

schichte gewähr ten und e ine Blutpro b e
e rmöglichten. Arc h i v i e rte Blutpro b e n
stehen auch für  weite re Untersuchungen
b e reit, für deren Nutzungseinwilligung

wir schon je tzt den Spendern herz l i c h
danken. 
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Sarkoidose und Cystische Fibrose: 
Kein Hinweis auf eine gemeinsame

genetische Grundlage 
Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 54, September 2001, Seite 10-11 

Sarkoidose, Morbus Crohn und Blau
Syndrom: verwandte entzündliche
Erkrankungen? 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 56, März 2002, Seite 14-15 

Chromosomen, Gene und Sarkoidose:

Die Suche nach Nadeln im Heuhaufen 
Aktualisierter Forschungsbericht -
Stand: November 2002 

O n l i n e - Ve r ö f fentlichung im Sarkoidose
I n t e rn e t - P o r tal der Ve re i n i g u n g
www.sarkoidose.de

Chromosomen, Gene und Sarkoidose:
Die Suche nach Nadeln im Heuhaufen 
Aktualisierter Forschungsbericht -

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 60, März 2003, Seite 10-11 

Die Sarkoidose-Familienstudie –

Aktueller Stand des Ursachen-
forschungsprojektes zur genetischen
Prädisposition bei Sarkoidose 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 63, Dezember 2003, Seite 16 

Genmutation auf dem Chromosom

sechs identifiziert – Zweimal
Anerkennung für die Studie zur Genetik
der Sarkoidose
Sarkoidose Nachrichten und Berichte 

Nr. 65, Juni 2004, Seite 4

Im Jahre 1999 wurde durch die koordi -

nierende Federführung von Dr. Schür -
mann ein zukunftsweisender Antrag für
die Europäische Kommission erarbeitet

für ein europäisch vernetztes Forschungs-
vorhaben zur Aufdeckung der Ursachen-
zusammenhänge be i der Sarkoidose,
den wir als Patienten-Vereinigung ge-

meinsam mit unseren Partnervereinigun-
gen aus den Niederlanden, Belgien und
Großbritannien unterstützt haben. Leider

erhielt dieser qualifizierte Antrag keinen
Zuschlag. Davon ließen wir uns und die
e n g a g i e rten Sarkoidose-Forscher  sich

n i c h t entmutigen, und erarbeiteten 2002
ein Konzept zum Aufbau eines bundes-
weiten Kompetenznetzes zur Sarkoidose.
Die leider nur wenigen, auf die Sarkoi-

dose bezogen, vorhandenen Forschungs-
einrichtungen und Kliniken, Sarkoidose-
und Fibrose-erfahrene Fachärzte und

unser Selbsthilfeverband fanden sich zu-
sammen und engagierten sich für ein
interdisziplinäres und umfassendes Ver-

netzungskonzept für Forschung und Ver-
sorgung der Sarkoidose in Deutschland.
Der entsprechend erarbeitete Antrag für
die notwendigen Forschungsmittel beim

Bundesministerium für Forschung und
Technologie (BMBF) gelangte zwar er -
freulicherweise in die engere W ahl, er-

hielt jedoch am Schluss leider keinen
Zuschlag. 

Umso erstaunlicher, dass die jetzig en

F o r s c h u n g s e rgeb nisse unter schwierig en
Bedingungen und mangelnder Finanzie-
rung erlang t werden konnten. Wie  vie l

weiter wir bei der Klärung  der Ursa-
chenzusammenhänge bereits sein könn-
ten, stünden die F inanzmitte l im erf o r -

derlichen Umfang  zur  Ve r fügung, lässt
sich e rahnen. 

Der eingeschlagene Weg dieses For-

s c h u n g s v o rhabens, welches unsere Ve re i -
nigung seit Anbeginn 1 995 aktiv unte r-
stützt, wurde  durch die aktue llen For-
s c h u n g s e rgebnisse  eindrucksvoll b estä-

t i g t . Doch der Weg ist noch weit bis zur
vollständigen Aufdeckung der Ursachen-
zusammenhänge für  die unterschiedli-

chen Ve r l a u f s f o rmen und verschiedenen
O rganausprägungen be i der Sarkoidose. 

Sarkoidose und Forschung – 
Gibt es in Ihrer Verwandschaft 

Sarkoidose-Erkrankte? 
Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 35, Dezember 1996, Seite 8-9 

Gibt es erbliche Faktoren, die zu 
Sarkoidose führen? – Jahresbericht
1997 zum Forschungsvorhaben 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 40, März 1998, Seite 10-12 

Spielt Vererbung bei der Entstehung 

der Sarkoidose eine Rolle? 
Sarkoidose Nachrichten und Berichte
Nr. 42, September 1998, Seite 12 

Chromosomen, Gene und Sarkoidose
oder: Die Suche nach Nadeln im
Heuhaufen 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 47, Dezember 1999, Seite 12-13 

Aktualisierter Forschungsbericht 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 51, Dezember 2000, Seite 12-13

Aufruf zur Teilnahme am Forschungs-

projekt zur Aufdeckung der Ursachen-
zusammenhänge bei Sarkoidose 
(Trios-Studie) 

Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 53, Juni 2001, Sonderbeilage 
Seite 1-4

Zweiter Aufruf zur Teilnahme am
Forschungsprojekt zur Aufdeckung 
der Ursachenzusammenhänge 

bei Sarkoidose 
Sarkoidose Nachrichten und Berichte 
Nr. 54, September 2001, Seite 23 

In einer bislang beispiellosen Serie berichtet Dr. med. Manfred Schürmann regel-

mäßig in unserer Mitgliederzeitschrift über die Entwicklung des Forschungsprojektes
und die  erreichten  Te i l e rgebnisse . Jeweils aktuelle Forschungsaufrufe gehen so
allen Mitgliedern automatisch zu. 
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So ist zwar ein wichtiger Schritt gelun-
gen, aber eine direkte Nutzanwendung
für Patienten in Form eines individuellen

Risikotests oder einer Therapie ist leider
noch nicht absehbar. 

So gilt es auch weiterhin, dieses Vorha-

ben auszubauen und die engagier ten
Ärzte zu unterstützen, jedoch letztlich
ohne öffentliche und private Forschungs-

gelder einerseits und ohne die Mitbetrof-
fenen andererseits, die sich bei dieser
Forschung beteiligen und zur Verfügung

stellen, geht es nicht. Daher dürfen wir
nicht nachlassen in unserem Bemühen,
Forschung einzuforder n und aktiv zu
unterstützen. 

Möchten Sie die Sarkoidose-Forschung
auch persönlich finanziell unterstützen,
so machen wir Sie auf die Möglichkeit

einer gezielten Spende auf das Konto
u n s e rer  Sarkoid ose Stiftung bei d er
Stadtsparkasse Düsseldorf

Kon to  1 11  11 1 19  • BL Z 3 00  50 1 10  
aufmerksam oder sprechen Sie mit unse-
rer Geschäftsstelle der Sarkoidose Stif-

tung unter Telefon 0 2 1 5 0 / 91 2 8 19 . 

Wir danken, dass Sie die Zukunft mitge-
stalten! 

Dr. rer. nat. Bernd Quadder 

HINWEIS: 
Eine Üb ersicht der von der Deutschen

S a r k o i d o s e - Ve reinig ung  unterstützten
F o r s c h u n g s p rojekte mit weite ren 
F a c h a r tike ln zum O nline-Lesen und

Download finden Sie im Mitglieder-
b e reich des Sarkoid ose  Intern e t - P o r t a l s
u n s e rer  Ve re i n i g u n g :

www.Sarkoidose.de. 

Ein Tea m von Wi s s e n s c h a f t l e rn des vom
Bundesministe rium für Bildung und For-
schung (B MBF) g eförd e r ten Nationale n
Genomforschungsnetzes (NGFN) hat d as
er ste  K rankhe itsgen für die  Sarkoidose
entde ckt.  Ein einz iger ve rände r te r Gen-
Buchstabe  im Erbgut erhöht das Risiko
für  diese e ntzündliche  Krankhe it um 60
P roze nt.  

„Nach vier Jahren harter Arbe it ist e s uns
gelungen, einen der wesentlichen Ve r a n l a-
g u n g s f a k t o ren für die  Entste hung de r Sar-
koidose zu finden“, freut sich Prof. Stefan
S c h reibe r vom K ieler Campus des Univer-
sitätsklinikums Schleswig-Holstein (U KSH). 

Schätz ungen zufolge sind in Deutschland
mindestens 3 0.00 0 Menschen an Sarkoi-
dose erkrankt. Exper ten rechnen jedoch
mit einer  hohe n Dunke lziff e r,  da die un-
spezifischen Beschwerden eine  Diagnose
erschweren. Die Entzündungskrankheit führ t
zur Ansa mmlung von Zelle n des Immunsy-
stems. Dadurch bilden sich kleine Knötchen,
so genannte Granulome. Dor t wo sie  ent-
stehen, stören sie die Funktion der jeweiligen
Organe. Neben allgemeinen Entzündungs-
ersche inungen (Husten, Fiebe r, Müdigkeit)
können deshalb auch G e l e n ks c h m e rz e n ,
Ate mnot, Herz rh y t h m u s s t ö rungen,  Läh-
munge n, Seh- und Hörstörungen sowie
Einschränkungen der Nieren- und Le ber-
funktion auftrete n.  

Be i de r Suche nach den genetischen Ursa-
chen der Sarkoidose feierten die Forscher
b e reits 200 1 ihre n er sten großen E rf o l g .
„Da mals lagen uns konkre te Hinweise v or,
dass die genetische Veränderung auf eine m
Abschnitt des Chromosoms 6  liegen muss“,
e r k l ä rt Dr. Manfred Schürmann v on der Uni-
versität zu L übeck. „Wir haben die Spur w e i -
t e rv e r folgt und jetz t das e rste Sarkoidose-
Krankheitsgen entdeckt. Es trägt eine ver-
ä n d e rte Bauanleitung für das Eiweiß BTNL-2,
das in Zel len des Immunsystems vorkommt“,
e rgänzt Dr. Joche n Hampe, ein Wi s s e n s c h a f t-
ler im Team von Prof. Stefan Schreiber.
BTNL-2 beeinflusst eine Entzündungsre a k t i o n ,
die  bestimmte weiße Blutkörperchen aktiviert .
D u rch den Austausch eines einzigen Gen-
Buchstabens fehlt BTNL-2 eine Region,  mit

de r es norm a l e rwe ise in der Zellhülle ver-
a n k e rt ist.  Ohne  diese Ve r a n k e rung kann
das Eiweiß seine Funktion nicht mehr
e rfüll en und das Abwehrsystem de s Kör-
pe rs ge rät aus dem Gleichgewicht.  Ist e ine
de r beiden BTNL-2 -Kopien verä nde rt ,
steigt das Krankheitsrisiko um 60 Pro z e n t
an.  Wenn be ide Genkopie n be tro ff e n
sind, ve rd reifacht sich die Wa h r s c h e i n l i c h-
ke it an Sarkoidose  z u erkranke n sogar.
Für seine Arbeite n zur Aufklärung der
Sarkoidose-Ursa che n erhie lt Hampe 2 004
de n The odor - F re r i c h s - P reis der Deutschen
Ge sellschaft für Inne re Medizin.  

„Bei dem Sarkoidose -Proje kt hat die K iele r
Genotypisierungsplattform am neu gegrün-
de ten Institut für  klinische Molekula rbiolo-
gie mit dem Lübe cker Institut für Human-
ge ne tik am UKSH, dem Forschungszen-
trum Borstel, dem Institut für Molekulare
Biote chnol ogie in Jena und de r Abteilung
Pne umologie  der Me diz inischen Unive r-
sitä tsklinik Fre i b u rg eng zusamme ngea r-
beitet“, erzählt Schr eiber. „Dieser vom Na-
tionalen Genomforschungsnetz eingeschla-
gene Weg, Mediziner und Genomforscher
zusammenzuführen, ist hoch effizient. 

Nur durch die enge Verbindung von mo-
d e rnster Molekularb iologie  und Patie nten-
v e r s o rgung ste hen die  Informationen zur
Ve rfügung, die  die  Medizin braucht,  um
K rankheiten in Z ukunft er f o l g re ich the ra-
p i e re n zu könne n.“ Als Spre che r de s
N G F N - P rojektkomitee s ist er se hr z ufrie-
den, dass hie r eine  deutsche  Gru p p i e ru n g
die internationale K onkur renz übe rh o l t
hat.  „Die  Entde ckung des BTNL -2-Ge ns ist
ein Durc h b ruch für die  kl inische For-
schung z ur  Sarkoidose“,  meint auch Pro f .
M ü l l e r - Q u e rnheim, Lungenspez ialist de r
Unive rsitätsklinik Fre i b u rg.  „Unser Fern-
zie l, de n Verlauf und den Therapie erf o l g
der K rankheit vorh e rzusage n, ist dadurc h
näher gerückt.“ Bis zur Entwicklung neue r
B e h a n d l u n g s f o rmen werde n aber noch
einige Jahre  vergehen. Allerdings hoff e n
die Wi s s e n s c h a f t l e r,  die  Sarkoidose  mithil-
fe der neuen Forschungsergebnisse schon
bald be sser erkennen z u können.  

Pressemitteilung des nationalen Genomforschungsnetzes NGFN 
des Bundesministeriums für Forschung und Technologie BMBF 
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Eine Gruppe von 21 Wissenschaftlern
aus Kiel, Jena, Saarbrücken, Berlin, Bor-
stel, Freibur g und Lübeck unter der Lei-

tung von Prof. Dr. F. Schreiber (Kiel) und
Dr. M. Schürmann (Lübeck) haben in der
Fachzeitschrift Nature Genetics eine

Arbeit veröffentlicht, die zeigt, dass ein
Gen mit bisher unbekannter Funktion die
Empfänglichkeit, an Sarkoidose zu
erkranken, mitbestimmt. Dies ist für die

Wissenschaft ein wichtiges Ereignis, das
in Fachkreisen große Aufmerksamkeit
er regt hat, denn es zeigt, dass der einge-

schlagene Weg, die humane Erbsub-
stanz systematisch zu untersuchen, der
richtige ist. Für die Betroffenen und die

tägliche medizinische Praxis hat das
Ergebnis aktuell keine Bedeutung.

Das Gen BTNL-2 war aus dem humanen

Genomforschungsprojekt bekannt. Zu
seiner Funktion gibt es nur Vermutungen.
Aus seiner Struktur kann gefolgert wer-
den, dass es in Entzündungsvorgängen

eine Rolle spielen muss.

Das Gen BTNL-2 hat 2 Ausprägungen; A

und G. Das Blutgruppensystem hat z. B.
3 Ausprägungen; A, B, und 0. Für das
BTNL-2-Gen gibt es somit 3 mögliche
Kombinationen (Genotypen) AA, AG

und GG, denn jeder erbt von Mutter und
Vater je ein Gen. Der Genotyp AA findet
sich bei etwa 31 %, der Genotyp AG bei

52 % und der Genotyp GG bei 17 % der

gesunden Bevölkerung. Bei Sarkoidose-
Patienten kann man ebenfalls alle 3
Genotypen finden, aber AA oder AG

werden deutlich häufiger gefunden und
daraus muss man folgern, dass A die
Sarkoidose begünstigt.

Die Sarkoidose ist eine multifaktorielle
Erkrankung. Das heißt, viele Faktoren
müssen in einer Person zusammenkom-
men, damit sich die Sarkoidose ent -

wickeln kann, und einer davon ist BTNL-
2-A. Viele andere, von denen wir wis -
sen, dass sie existieren müssen, sind

noch unbekannt. Eine dieser mag sehr
viel wichtiger sein als BTNL-2-A, denn
auch ohne BTNL-2-A kann sich eine Sar-

koidose entwickeln.

Es handelt sich insgesamt um einen
schwierigen Sachverhalt und es ist
nicht e infach für  den Laien, zu verste-

hen, warum dieses Erg ebnis die  Fach-
welt so in Aufregung verse tzt. Die
be teiligten Universitäten haben Pre s s e-

meldungen herausg egeben, die auf d as
E rg ebnis aufmerksam machten, damit
die  Presse die  Bevölkerung inform i e r e n

kann. Die We i t e rverarbe itung d ieser
P ressemeldungen hat nun b ei d en in-
f o rm i e r ten Laien einige  Irr ita tionen aus-
ge löst,  denn es wurde von der Erb-

krankheit Sarkoido se  gesprochen und
auch die Zahlen zum Krankenstand
erschienen zu niedrig.

Veranstaltung shinw eis: 

Wir  freuen uns g anz  b esond ers, d ass wir  den fed erf ü h rend en Humang enetiker
dieses Forschung sg eb ie tes, Dr. med. Manfred Schürmann, als Referenten b eim
diesjäh rigen Deutschen Ärz t e k o n g ress in Berlin g ewin nen  konnten. E r wird das
F o rs c h u n g s p rojekt vorste llen, die  aktue llen Ergebnisse diskutieren und  die notwen-

dig en weiteren Schritte  skizzieren. Bitte beachten S ie  d aher auch das Ab stract.

S a r k o i d o s e und die G e n e

Selbstverständlich handelt es sich bei der
Sarkoidose nicht  um eine Erbkrankheit,
da BTNL-2-A nicht zwangsläufig zur

Sarkoidose führ t. Im Gegenteil, die mei-
sten gesunden BTNL-2-A-Träger werden
ihr Leben lang nicht an Sarkoidose

erkranken. BTNL-2-A muss einer von vie-
len genetischen Faktoren sein, die die
Sarkoidose begünstigen. Die anderen
Faktoren werden gesucht und wenn sie

gefunden werden, wird wieder fälschli-
cher weise von der Sarkoidose als Erb-
krankheit gesprochen werden. 

G esundheit und Krankheit sind die Folge
eines Wechselspieles zwischen vielfälti-
g en Umweltfaktoren, die  auf den Org a-

nismus e inwirken, und den Inform a t i o-
nen in der Erb substanz eines jeden Ein-
zelnen. Diese  Informationen in der  E rb-
substanz  b estimmen, wie  der Org a n i s -

mus auf Umwelteinflüsse – z. B. Krank-
h e i t s e r reg er oder Umweltgifte – re a g i e-
ren kann. 

Jede Reaktionsform des Organismus ist
somit durch die Erbsubstanz vorbestimmt
und ohne diese gegebenen Reaktions-

möglichkeiten könnten wir nicht existie-
ren. Variationen innerhalb der Erbsub-
stanz  haben mit Erbkrankheiten nichts
zu tun. In unserer hier diskutier ten Arbeit

wird von Erbkrankheit nicht gesprochen.
Im englischsprachigen Titel heißt es, dass
BTNL-2-A mit der Sarkoidose assoziiert

ist. Dies sagt mit wenigen Worten, was
in dieser aufwändigen Arbeit gefunden
wurde. Für den Fachmann ist diese kurze

Aussage klar. Wenn nun Laien diese
Information aufarbeiten und weiterge-
ben, kann es zu Fehlern wie in dem
falschen Gebrauch des Wor tes „Erb-

krankheit“ kommen. 

Die Sarkoidose ist keine meldepflichtige

Erkrankung. Daher kann der Kranken-

P r of. Dr. J . Mül ler- Q u e r n h e i m
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stand nur geschätzt werden, was bei der
großen Dunkelziffer recht schwierig ist.
Die Zahlen in der Presse dienen lediglich

zur groben Orientierung. Die Arbeit zu
BTNL-2 nimmt zum Krankenstand keine
Stellung. 

Von vielen Seiten wird die Wissenschaft
aufgeforder t, ihre Ergebnisse der Öffent-
lichkeit mitzuteilen. Dies ist keine einfa-

che Aufgabe, wie dieses Beispiel zeigt.
Was bleiben wird, ist die Tatsache, dass
im Jahr e 2005 mit einer neuen Technik

ein erster Schritt zum Verständnis des
genetischen Hintergrundes der Sarkoido-
se getan wurde. Das Fernziel der Wis-
senschaftler ist es, diesen Hintergrund so

genau zu verstehen, dass den Patienten
besser geholfen werden kann. So ist es
vorstellbar, dass Ausprägungen bestimm-

ter Gene darüber Auskunft geben wer-
den, welche Medikamente bei einer
betroffenen Person helfen und welche

versagen werden. Dann könnte sofor t
das richtige Medikament gewählt wer-
den. Dieses wichtige Ziel liegt in weiter
Ferne, aber das hier diskutierte wissen-

schaftliche Ergebnis zeigt, dass es er-
reichbar ist.

Prof. Dr. med. J. Müller-Quernheim, 

Universitätsklinikum Freibur g

Gen-Variante erhöht die
Empfänglichkeit für Sarkoidose.

Sarkoidose wird in Deutschland bei etwa
1  von 200 0 Erwachsenen diagnostizier t .
Be i nahen Angehörigen von Sarkoidose-

Patienten ist die Wa h r s c h e i n l i c h k e i t ,
ebenso zu e rkranken, mit 1  zu 10 0 er-
kennbar e rhöht. Gleichzeitig bedeutet
d iese Zahl, dass 99 von 100 Ve rw a n d-

ten keine  Sarkoidose bekommen wer-
den. Andererseits sind die unterschiedli-
chen Erkrankungswahrscheinlichkeiten für

W issenschaftler ein Beleg dafür, dass
Erb anlagen einze lne Personen und Fa-
milien empfänglicher  für Sarkoidose

machen. 

Die verantwortlichen Gene zu identifizie-
ren ist das Ziel der Sarkoidose-Familien-

studie, an der viele Mitglieder der DSV
teilnehmen. Als Erfolg einer Zusammen-
arbeit der Universitäten Lübeck und Kiel

im Rahmen des Nationalen Genomfor-
schungsnetzes konnte Ende Februar
2005 eine bisher nicht bekannte geneti-

sche Veränderung als Risikofaktor für
Sarkoidose in einer sehr angesehenen
Fachzeitschrift veröf fentlicht werden.

Die Funktion dieses Gen, BTN L-2 ge-
nannt, ist noch nicht aufgeklär t. BTNL-2

scheint eine Rolle bei der Aktivierung
von Abwehr zellen zu spielen, wenn der
Körper auf einen (äußeren?) Reiz mit

einer Entzündung reagiert. Ähnlich wie
die Blutgruppen kommt BTNL-2 in unter-

schiedlichen Ausprägungen vor. Einer

Variante fehlt ein Teil des Moleküls, wel -
cher zur Verankerung auf der Zellober-
fläche benötigt wird. Diese Variante wird
bei Sarkoidose-Patienten häufiger gefun-

den und könnte die überschießende Ent-
zündungsreaktion erklären.

Träger der verkürzten BTNL-2-Variante
haben eine etwa 3-fach erhöhte Wahr-
scheinlichkeit (oder ein Risiko von etwa 1

zu 600), an Sarkoidose zu erkranken.
Was genau BTNL-2 im Abwehrprozess
bewirkt und welche weiteren genetischen

und/oder Umweltfaktoren zu der Erkran-
kung beitragen, ist Gegenstand der aktu-
ellen Forschung.

Dr. M. Schürmann

Institut für Humangenetik
Universität zu Lübeck

54. Deutscher Ärz t e k o n g res s Berlin  
10 . Mai 20 05 
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