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SARKOIDOSE Grundlagenforschung auf dem richtigen Weg

MEDIZIN

Als vereinzelte Mitteilungen von Famili-
en mit mehr als einer beroffenen Per-
son in unserer Vereinigung eingingen,
wurde Renate Braune als Vorsitzende
aufmerksam und begann schon 1992/
1993 nicht nur solche Mitteilungen zu
sammeln, sonden auch be viden vielen
Informations- und Beratungsg espréchen
danach zu fragen. Die in kurzer Zeit
gesammdte Anzahl stellte sie beim 1.
interdisziplindren Round-Table-Gesprach
~Sarkoidose — Wirklichkeit und Wege*
im Dezember 1993 in Hochenschwand
den von unserer Vereinigung eingdade-
nen SarkoidoseExperten aus dem
deutschsprachigen Raum vor.

Sie finden einen Bericht zum 1. Round-
Table in unserer Mitglied e zeitschrift
»Sarkoidose Nachrichten und Berichte*
Nr. 24, Méarz 1994, Seite 6-7, und einen
Fachartikel dazu in unserem Buch ,, Sar-
koidose — Fachbeitrage zum Krankheits-
bild. Auf dem Weg der Synektik" Seite
30-35.

War die Resonanz auch zunédchst ge-
ring, so kam doch das Signal, wenn eine
aufmerksame Sammlung in kurzer Zeit
schon 5 mehrfach betroffene Familien in
Deutschland ergibt, dann musste man
auch dorthin schauen, auf dem Weg zu
einer Ursachenklérung. So intensivierte
Renate Braune in der Folge noch die
Suche und die Sammlung von Betroffe-
nenmeldungen.

Die Erkenntnis und der Wunsch nach der
erforderlichen finanziellen Forder ung der
Erforschung der familidren Sarkoidose
fuhrte uns dann ins Bundesgesundheits-
ministerium (BMG), wo wir um Unterstiit-
zung baten. 1995 gewdhrte das BMG
die Forderung des weltweit ersten Projek-
tes zur systematischen Untersuchung der

Lebensqualitdt und Krankheitsbewadlti-
gung bei chronischer Sarkoidose, deren
Projekttragerschaft und -leitung unserer
Vereinigung anvertraut wurde. Im Rah-
men dieses Forschungsprojektes wurden
auch Unterschiede in der Lebensqualitét
zwischen familidr Betroffenen und nicht
familiér Betroffenen untersucht.

Sowohl der Forschungsaufruf wie auch
Uber die Forschungsergebnisse von Dr.
Dagmar Breuker, Prof. Dr. Detlef Kirsten,
Prof. Dr. Ulrich Loos Dr. Wolfgang
Monch, Prof. Dr. Franz Petermann
berichteten wir in unserer Mitgliederzeit-
schrift , Sarkoidose Nachrichten und
Berichte” Nr. 36, Méarz 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 — Fachbeitrage zum Krank-
heitsbild. Auf dem Weg der Synektik"
Seite 242-249, 300-327.

Mit de technischen Entwicklung der
molekulargenetischen Untersuchungsme
thoden ruckie edmals Mitte der 90 &
Jahre diese Mdglichkeit in den Blick-
punkt. So freuten wir uns sehr im Jahre
199 wvon PRof. Dr. Joachim Mdller-
Quernheim zu horen, dass er die Mog-
lichkeit erhaten hatte, in eing asten
kleinen Pilotstudie diese neue Methodik
fur die Sarkoidose untersuchen zu kon-
nen. Renate Braune bewegte buchstéb-
lich Uber Nacht das gesammelte Register
von famili & Betrof fenen, und bat olche
um ihre Beratschaft zum Mitmachen
und zur Einwilligung in die erforderli-
chen Untersuchungen.

Besonder er Dank geb iihrt auch den Fa-
milienmitgliedern, die ihre mitbetroffe-
nen, aber genauso, as besondere Ver-
gleichsgruppe, auch ihre nicht-b etr offe-

nen Verwandten angorachen und zum
Mitmachen Uberzeugen konnten. So gilt
unser Dank auch den nicht-betrof fenen
Angehdrigen fiir lhre Bereitschaft und
Unterstiitzung.

Gerade ba @nem sdtenen Krankheits-
bild wie der Sarkoidose noch dazu be
dem 0 komplexen Sysemcharakter der
Erkrankung, die verschiedene Verlaufs-
formen und Syndrome umfasst und im
internationalen Verzeichnis der Krank-
heiten der WHO mehrere sog. ICD 10
Schltissnummern umfasd, ist die Samm-
lung (Rekrutierung) von entsprechenden
Patientengruppen (Studienkohorten) oft-
mals :hr schwierig. Daba sidte und
ielt die Sdbghilfevereinigung von uns
Betroffenen und Angehdrigen eine ent-
heidendeRolle.

Nach der erfolgr eichen Pilotstudie war
die Fraude ums groRer, dass die Ak-
zeptanz des Forschungsansatzes zur
erheblichen Ausweitung fiihrte, und sich
Dr. med. Manfred Schirmann, Human-
genetiker von der Universitat zu Lubeck,
diesem Forschungseld besonders an-
nahm. In der Folge wurden eine ganze
Reihe von Teilaspekten auch in Koope-
rationen mit anverwandten Krankheits-
bildem untersucht. Dabei konnten wir
gameinsam eineimme groRere Gruppe
von Mitbetrof fenen recherchieren (z.Zt.
etwa 500 Patienten aus 230 mehrfach
betroffenen Familien), die ihre Bereit-
shaft zur Mitwirkung eklérten, den
Forschern Einblick in ihre Krankenge-
<chichte gewdhrten und eine Blutprobe
ermoglichten.  Archivierte Blutproben
gehen auch fir weitere Unte suchungen
bereit, fur deen Nutzungse nwilligung
wir schon jetz den Spendern herzlich
danken.



In einer bislang beispiellosen Serie berichtet Dr. med. Manfred Schiirmann regel-
maidig in unserer Mitgliederzeitschrift Gber die Entwicklung des Forschungspr ojektes
und die erreichten Tellergebnisse. Jeweils aktuelle Forschungsaufrufe gehen so
alen Mitgliedern automatisch zu.

Sarkoidose und Forschung —

Gibt esin I hrer V erwandschaft
Sarkoidose-Erkrankte?

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

Gibt es erbliche Faktoren, die zu
Sarkoidose fiihr en? — Jahresbericht
1997 zum Forschungsvorhaben
Sarkoidose Nachrichten und Berichte
Nr. 40, Méarz 1998, Seite 10-12

Spielt Vererbung bel 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-
zusammenhénge 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 Ursachenzusammenhange

bei Sarkoidose

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

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 entziindliche
Erkrankungen?

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

Chromosomen, Gene und Sarkoidose:
Die Suche nach Nadeln im Heuhaufen
Aktualisierter Forschungsbericht -
Stand: November 2002

Online-Verdof fentlichung im Sarkoidose
Internet-Portal der Vereinigung
www.sarkoidose.de

Chromosomen, Gene und Sarkoidose:
Die Suche nach Nadeln im Heuhaufen
Aktualisierter Forschungsbericht -
Sarkoidose Nachrichten und Berichte
Nr. 60, Mérz 2003, Seite 10-11

Die Sarkoidose-Familienstudie —
Aktueller Stand des Ursachen-
forschungsprojektes zur genetischen
Pradisposition bei Sarkoidose
Sarkoidose Nachrichten und Berichte
Nr. 63, Dezember 2003, Seite 16

Genmutation auf dem Chromosom
sechsidentifiziert — Zweimal
Anerkennung fir die Studie zur Genetik
der Sarkoidose

Sarkoidose Nachrichten und Berichte
Nr. 65, Juni 2004, Seite 4
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Im Jahre 1999 wurde durch die koordi -
nierende Federfihrung von Dr. Schir-
mann ein zukunftsweisender Antrag fur
die Europédische Kommission erarbeitet
fur ein européisch vernetztes Forschungs-
vorhaben zur Aufdeckung der Ursachen-
zusammenhénge bei der Sarkoidose,
den wir as Patienten-Vereinigung ge-
meinsam mit unseren Partner vereinigun-
gen aus den Niederlanden, Belgien und
Grof3britannien unterstiitzt haben. Leider
erhielt dieser qualifizierte Antrag keinen
Zuschlag. Davon lief3en wir uns und die
engagierten Sarkoidose-Forscher sch
nicht 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 Fachérzte und
unser Selbsthilfeverband fanden sich zu-
sammen und engagierten sich fir ein
interdisziplindres und umfassendes Ver-
netzungskonzept fur Forschung und Ver-
sorgung der Sarkoidose in Deutschland.
Der entsprechend erarbeitete Antrag fur
die notwendigen Forschungsmittel beim
Bundesministerium fur 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 jezigen
Forschungsergeb nisse unter schwierigen
Bedingungen und mangelnder Fnanzie-
rung elangt werden konnten. Wie viel
weiter wir be der Klarung der Ursa-
chenzusammenhéange beeits sein kénn-
ten, diinden die Finanzmittel im erfor-
derlichen Umfang zur Verfigung, lasst
sch erahnen.

Der angexhlagene Wey dieses For-
schungsvorhabens welches unsere Vere -
nigung seit Anbeginn 1995 aktiv unter-
diitzt, wurde durch die akiuellen For-
schungsergebnisse eindrucksvoll besté
tigt. Doch de Weg ist noch weit bis zur
volisténdigen Aufdeckung der Ursachen-
zusammenhénge fir die unte<schiedli-
chen Verlaufsformen und verschiedenen
Organauspréagungen bei der Sarkoidose.
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So ist zwar ein wichtiger Schritt gelun-
gen, aber eine direkte Nutzanwendung
fur 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 engagierten
Arzte zu unterstiitzen, jedoch letztlich
ohne offentliche und private Forschungs-
gelder einerseits und ohne die Mitbetrof-
fenen andererseits, die sich bei dieser
Forschung beteiligen und zur Verfugung
stellen, geht es nicht. Daher dirfen wir
nicht nachlassen in unserem Bemuhen,
Forschung einzufordern und aktiv zu
unterstitzen.

Mochten Sie die Sarkoidose-Forschung
auch personlich finanziell unterstiitzen,
so machen wir Sie auf die Moglichkeit
einer gezielten Spende auf das Konto
unserer Sarkoidose Stiftung be de
Stadtsparkasse Disseldorf

Konto 111 111 19 < BLZ 300 501 10
aufmerksam oder sprechen Sie mit unse-
rer Geschéftsstelle der Sarkoidose Stif-
tung unter Tdefon 02150/ 91 28 19.

Wir danken, dass Sie die Zukunft mitge-
stalten!

Dr. rer. nat. Bernd Quadder

HINWEIS:

Eine Uberscht der von der Deutschen
Sarkoidose-V ereinig ung unterstiitzten
Forschungsprojekte mit weiteren
Fachartikeln zum Online-Lesen und

Download finden Sieim Mitglieder-
bereich des Sarkoid ose Internet-Portals
unser & Vereinigung:

www.Sarkoidose.de.

d% nationalen Genomforschungsnetzes NGFN

des Bundesministeriums fur Forschung und Technologie BMBF

Bundesministerium
fiir Bildung
und Forschung

Erstes Krankheitsgen flr Sarkoidose entdeckt

Ein Team von Wissenschaftlern des vom
Bundesministerium fur Bildung und For-
schung BMBF) gdorderten Nationalen
Genomforschungsnezes NGHN) hat das
erste Krankheitsgen fir die Sarkoidose
entdeckt. Ein einziger veranderter Gen-
Buchstabe im Ebgut erhéht das Risiko
fur diese entziindliche Krankheit um 60
Prozent.

~Nach vier Jahren harter Arbeit ig es uns
gelungen, eénen der wesatlichen Veranla
gungsfaktoren fir die Entstehung der Sar-
koidose zu finden“, freut Sch P of. Stefan
Schreiber vom Kieler Campus des Univer-
gtatsklinikums Schleswig-Holgan (UKSH).

Schatzungen zufolge sind in Deutschland
mindesens 30.000 Menschen an Sarkoi-
dose ekrankt. Experten rechnen jedoch
mit einer hohen Dunkelzffer, da die un-
gezfischen Beschwerden eine Diagnose
erschweren. Die Entztindungskrankheit fuhrt
2ur Ansammlung von Zellen des Immunsy-
stems. Dadurch bilden sich kleine Knétchen,
0 genannte Granulome. Dort wo sie ent-
dehen, sttren sedie Funktion der jeweiligen
Organe. Neben allgemeinen Entzindungs-
erscheinungen (Husten, Fieber, Midigkeit)
kénnen deshalb auch Gelenkschmerzen,
Atemnot, Herzrhythmusstérungen, Lah
mungen, Seh- und Horstdrungen sowie
Einschrankungen der Nieren- und Leber-
funktion auftreten.

Bei der Suchenach den gendischen Ursa
chen de Sarkoidose feiaten die Forscher
bereits 2001 ihren ergen groRen Erfolg.
»Damals lagen uns konkrete Hinweise vor,
dass die genetische Verénderung auf einem
Abschnitt des Chromosoms 6 lieggen muss®,
eklét Dr. Manfred Schirmann von der Uni-
vastét zu L ibeck. , Wir haben die Spur wel -
terverfolgt und jetzt das erse Sarkoidose-
Krankhdtsgen entdeckt. Es tr&gt eine ver-
anderte Bauanlgtung fur das Eiwald BINL-2,
das in Zelen des mmunsystems vorkommt*,
ergénz Dr. Jochen Hampe, eén Wissenschaft-
ler im Team von Prof. Stefan Schreiber.
BTNL-2 beeinflusst ene Entzindungsesktion,
die besi mmte weilRe Bukdrperchen aktiviat.
Durch den Austausch eines einzigen Gen-
Buchgtabens fehlt BTNL-2 eine Region, mit

der es normalerweise in der Zellhille ver-
ankert ist. Ohne diese Verankerung kann
das Eiweil3 seine Funktion nicht mehr
eflllen und das Abwehrsysem des Kor-
pers gerét aus dem Gleichgewicht. I eine
der beiden BTNL-2-Kopien verandert,
stagt das Krankheitsisko um 60 Prozent
an. Wenn beide Genkopien betroffen
sind, verdreifacht sch die Wahrscheinlich-
keit an Sarkoidose zu ekranken sogar.
Fir sdne Arbeiten zur Aufkléarung der
Sarkoidose-Ursachen erhielt Hampe 2004
den Theodor-Frerichs-Preis der Deutschen
Gesellchatft fur Innere Medizin.

»,B& dem Sakoidose-Pojekt hat dieKieler
Genotypisierungsplattform am neu gegriin-
deten Inditut fir klinische Molekularbiolo-
gie mit dem Libeder Institut fir Human-
genetik am UKSH, dem Forschungszen-
trum Borstel, dem Institut fir Molekulare
Biotechnologie in Jena und der Abteilung
Pneumologie de Medizinischen Univer-
sitatsklinik Frelburg eng zusammengear-
beitet, erzahlt Schr eiber. , Dieser vom Na-
tionalen Genomforschungsnetz eingeschla-
gene Weg, Mediziner und Genomforscher
zusammenzufuhren, ist hoch effizient.

Nur durch die enge Verbindung von mo-
dernger Molekularbiologie und Patienten-
versorgung stehen die Informationen zur
Verfigung, die die Medizin braucht, um
Krankhaten in Zukunft erfolgreich thera
pieren zu kodnnen.* Als Sprecher des
NGFN-Projektkomitees ist & shr zufrie
den, dass hier eine deutsche Gruppierung
die internationale Konkurrenz Uberholt
hat. , Die Entdeckung des BTNL-2-Gens ist
ein Durchbruch fur die Kinische For-
schung zur Sarkoidose*, meint auch Prof.
Mdller-Quernheim, Lungenspezidlist der
Universitatsklinik Felburg. ,Unser Fern-
ziel, den Verlauf und den Therapieerfolg
der Krankhet vorher zusagen, ist dadurch
ndher getickt.” Bis zur Entwicklung neuer
Behandlungsformen werden aber noch
einige Jahre vegehen. Allerdings hoffen
die Wissenschaftler, die Sarkoidose mithil-
fe de neuen Forschungser gebnisse schon
bald besser erkennen zu kénnen.
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Sarkoidose und die Gene

MEDIZIN

Eine Gruppe von 21 Wissenschaftlern
aus Kiel, Jena, Saarbruicken, Berlin, Bor-
stel, Freiburg und Libeck unter der Lei-
tung von Prof. Dr. F. Schreiber (Kiel) und
Dr. M. Schirmann (L tGibeck) haben in der
Fachzeitschrift Nature Genetics eine
Arbeit veroffentlicht, die zeigt, dass ein
Gen mit bisher unbekannter Funktion die
Empfanglichkeit, an Sarkoidose zu
erkranken, mitbestimmt. Dies ist fir die
Wissenschaft ein wichtiges Ereignis, das
in Fachkreisen grofRe Aufmerksamkeit
erregt hat, denn es zeigt, dass der einge
schlagene Weg, die humane Erbsub-
stanz systematisch zu untersuchen, der
richtige ist. Fur die Betroffenen und die
tégliche 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 Entziindungsvorgangen
eine Rolle spielen muss.

Das Gen BTNL-2 hat 2 Ausprégungen; A
und G. Das Blutgruppensystem hat z. B.
3 Ausprégungen; A, B, und 0. Fur das
BTNL-2-Gen gibt es somit 3 mdgliche
Kombinationen (Genotypen) AA, AG
und GG, denn jeder erbt von Mutter und
Vater je ein Gen. Der Genotyp AA findet
sich bel etwa 31 %, der Genotyp AG bei
52 % und der Genotyp GG bei 17 % der

gesunden Bevdlkerung. Bei Sarkoidose-
Patienten kann man ebenfals alle 3
Genotypen finden, aber AA oder AG
werden deutlich haufiger gefunden und
daraus muss man folgern, dass A die
Sarkoidose beglinstigt.

Die Sarkoidose ist eine multifaktorielle
Erkrankung. Das heifd, viele Faktoren
missen 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 missen, 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 Sachverhat und es ist
nicht einfach fir den Laien, zu vede
hen, warum dieses Ergebnis die Fach-
welt so in Aufregung versetzt. Die
beteiligten Univerdtéten haben Presse
meldungen herausyggeben, die auf das
Ergebnis aufmerksam machten, damit
die Presse die Bevolkerung informier en
kann. Die Weiterverarbeitung dieser
Pressemeldungen hat nun bei den in-
formierten Laien enige Irritationen aus
gelost, denn es wurde von der Erb-
krankheit Sarkoidose gesprochen und
auch die Zahlen zum Krankenstand
erschienen zu niedrig.

Veranstaltung shinw eis:

Wir freuen uns ganz besonders, dass wir den fedefuhrenden Humang enetiker
dieses Forschunggyebietes, Dr. med. Manfred Schirmann, als Refeaenten bam
diesjghrigen Deutschen Arztekongress in Berlin gewinnen konnten. Er wird das

Forschungsprojekt vorstellen, die aktuellen Ergebnisse diskutieren und die notwen-
digen weiteren Schritte kizzi e en. Bitte beachten Sie d aher auch das Ab drect.

Prdf. Dr. J.MUle-Quernheim i.

Selbstverstandlich handelt es sich bei der
Sarkoidose nicht um eine Erbkrankheit,
da BTNL-2-A nicht zwangslaufig zur
Sarkoidose fuhrt. Im Gegenteil, die mei-
sten gesunden BTNL-2-A-Tréger werden
ihr Leben lang nicht an Sarkoidose
erkranken. BTNL-2-A muss einer von vie-
len genetischen Faktoren sein, die die
Sarkoidose begiinstigen. Die anderen
Faktoren werden gesucht und wenn sie
gefunden werden, wird wieder falschli-
cherweise von der Sarkoidose als Erb-
krankheit gespr ochen werden.

Geaundheitund Krankhet snd die Folge
eines Wechselpides zwischen vidfalti-
gen Umweltfaktoren, die auf den Orga-
nismus einwirken, und den Informatio-
nen in der Ebsubganz eines jeden En-
zelnen. Diese Informationen in der Erb
subganz begimmen, wie der Organis
mus auf Umwelteinflisse — z.B. Krank-
heitserrege oder Umweltgifte — reagie-
ren kann.

Jede Reaktionsform des Organismus ist
somit durch die Erbsubstanz vorbestimmt
und ohne diese gegebenen Reaktions-
maoglichkeiten kdnnten wir nicht existie-
ren. Variationen innerhalb der Erbsub-
stanz haben mit Erbkrankheiten nichts
zu tun. In unserer hier diskutierten Arbeit
wird von Erbkrankheit nicht gesprochen.
Im englischsprachigen Titel heif3t es, dass
BTNL-2-A mit der Sarkoidose assoziiert
ist. Dies sagt mit wenigen Worten, was
in dieser aufwandigen Arbeit gefunden
wurde. Fir den Fachmann ist diese kur ze
Aussage klar. Wenn nun Laien diese
Information aufarbeiten und weiterge-
ben, kann es zu Fehlern wie in dem
falschen Gebrauch des Wortes ,Erb-
krankheit* kommen.

Die Sarkoidose ist keine meldepflichtige
Erkrankung. Daher kann der Kranken-
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stand nur geschétzt werden, was bei der
grofRen 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
aufgefordert, ihre Ergebnisse der Offent-
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 Versténdnis 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 Ausprégungen bestimm-
ter Gene dartber Auskunft geben wer-
den, welche Medikamente bei einer
betroffenen Person helfen und welche
versagen werden. Dann koénnte sofort
das richtige Medikament gewahit wer-
den. Dieses wichtige Zidl liegt in weiter
Ferne, aber das hier diskutierte wissen-
schaftliche Ergebnis zeigt, dass es er-
reichbar ist.

Prof. Dr. med. J. Mller-Quernheim,
Universitétsklinikum Freibur g

\

54. Deutscher Arztekongress Berlin
10. Mai 2005

Gen-V ariante erhoht die
Empféanglichkeit fur Sarkoidose.

Sarkoidose wird in Deutschland bei etwa
1 von 2000 Erwachsenen diagnogiziert.
Bei nahen Angehdrigen von Sarkoidose
Patienten ist die Wahrscheinlichkeit,
ebenso zu erkranken, mit 1 zu 100 er-
kennbar erhoht. Gleichzeitig bedeutet
diese Zahl, dass 99 von 100 Verwand-
ten kdne Sarkoidose bekommen wer-
den. Andererseits sind die unterschiedli-
chen Bkrankungswahrschei nlichke ten fir
W issenschaftler ein Bdeg dafir, dass
Erbanlagen einzelne Reroonen und Fax
milien empfénglicher fir 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 Universitdten Libeck und Kiel
im Rahmen des Nationalen Genomfor-
schungsnetzes konnte Ende Februar
2005 eine bisher nicht bekannte geneti-
sche Verédnderung as Risikofaktor fir
Sarkoidose in einer sehr angesehenen
Fachzeitschrift verdf fentlicht werden.

Die Funktion dieses Gen, BTNL-2 ge-
nannt, ist noch nicht aufgeklart. BTNL-2
scheint eine Rolle bei der Aktivierung
von Abwehr zellen zu spielen, wenn der
Korper auf einen (auReren?) Reiz mit
einer Entzindung reagiert. Ahnlich wie
die Blutgruppen kommt BTNL-2 in unter-
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schiedlichen Auspréagungen vor. Einer
Variante fehlt ein Teil des Molekils, wel -
cher zur Verankerung auf der Zellober-
flache bendtigt wird. Diese Variante wird
bei Sarkoidose-Patienten haufiger gefun-
den und konnte die Uberschief3ende Ent-
ziindungsreaktion erklaren.

=

r. M. Shirmann

Trager der verklrzten BTNL-2-Variante
haben eine etwa 3-fach erhdhte 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. Schimann
Institut fir Humangenetik
Universitat zu L Gbeck

© Deutsche Sarkoidoe-Vereinigung e.V.



