Pressemitteilung 

Kieler Forschergruppe entdeckt weiteres Gen für Sarkoidose 
Ein weiteres Ergebnis aus der Sarkoidose-Studie zur Erforschung der genetischen Prädisposition bei Sarkoidose wurde gerade in der Zeitschrift „Nature Genetics“ veröffentlicht. 

Diese Arbeiten wurden überwiegend von der Arbeitsgruppe von Herrn Prof. Dr. Stefan Schreiber von der Universität in Kiel durchgeführt und wurden möglich gemacht durch die sehr umfangreiche Sammlung von DNA-Proben und Patienten-Daten, die mit Hilfe der Deutschen Sarkoidose-Vereinigung e.V. erstellt werden konnte. 

Die Herangehensweise und das Ergebnis entsprechen der Situation bei der Identifizierung von BTNL2 als ein Gen mit einer bislang unbekannten Bedeutung bei der Entstehung der Sarkoidose. Mit dem jetzt herausgefundenen Gen, ANXA11, welches den Bauplan für das Protein Annexin A11 darstellt, ist möglicherweise ein Hinweis auf eine neue Art von Beziehung zum Krankheitsprozess verbunden. Während die meisten bisher veröffentlichten genetischen Assoziationen mit dem Ablauf von Entzündungsvorgängen verbunden waren, scheint Annexin A11 eher mit der Beseitigung von Entzündungszellen zu tun zu haben. 

Ebenso wie bei BTNL2 (Anmerkung der Redaktion: siehe die Berichterstattung in unserer Mitgliederzeitschrift Nr. 68, Seite 6–10, 16) ist das jetzt veröffentlichte Forschungsergebnis vor allem ein Einstieg in weitere Untersuchungen zur genaueren Bedeutung von Annexin A11 bei der Sarkoidose. Auch hier werden die allermeisten Träger des Risiko-Allels (also der Gen-Variante, die bei Patienten häufiger als bei nicht Betroffenen gefunden wurde) nie an Sarkoidose erkranken. Eine praktische Nutzanwendung im Rahmen von Diagnostik und Therapie ist derzeit leider nicht gegeben. Eher handelt es sich um ein weiteres Stück im Puzzle, dessen Bedeutung im Moment noch nicht endgültig abgeschätzt werden kann. Die Studie wurde gefördert durch das Deutsche Genomforschungsnetz (National Genome Research Network NGFN-2). 

Ohne die Unterstützung der Deutschen Sarkoidose-Vereinigung e.V. wäre es vermutlich nicht zu diesem Ergebnis gekommen. 

Dr. med. Manfred Schürmann

Humangenetiker an der Universität zu Lübeck 

Hintergrundinfo Sarkoidose:

Die Sarkoidose ist eine entzündliche Allgemeinerkrankung, die alle Organe betreffen kann und deren Ursache bislang unbekannt ist. 

Bei der Erkrankung kommt es zur Bildung von mikroskopisch kleinen Bindegewebsknötchen, sog. Granulomen. Diese können sich überall im Körper bilden und dann zu Störungen der jeweiligen Organfunktion führen. 

Meist sind die Lymphknoten betroffen. Fast immer ist die Lunge beteiligt. Andere Organe können davor, danach oder gleichzeitig betroffen sein, z.B. Augen, Herz, Haut, Nieren, Leber, Milz, Muskeln, Gelenke, Knochen und das Nervensystem. 

Die Erkrankung äußert sich in unspezifischen Allgemeinsymptomen wie Gelenkschmerzen und -schwellungen, Hautveränderungen, Fieber, Gewichtsverlust, Leistungsminderung und ständiger Müdigkeit aber auch durch Atemnot, anhaltenden Husten, Grippegefühl, Herzrhythmusstörungen, Funktionsausfällen des Nervensystems mit Lähmungserscheinungen, Seh- und Hörstörungen oder auch Einschränkungen der Nieren- oder Leberfunktion. 

Solche Symptome lassen Patienten den Arzt aufsuchen, der dann meist andere Krankheiten ausschließen muss, um eine sichere Diagnose zu stellen. 

Hintergrundinfo Deutsche Sarkoidose-Vereinigung e.V.:

Die Deutsche Sarkoidose-Vereinigung e.V. ist der Zusammenschluss von Sarkoidose-Erkrankten und ihren Angehörigen. Der Bundesverband setzt sich für die nachhaltige Verbesserung der Situation Sarkoidose-Kranker ein. Dazu zählt auch die Förderung der Sarkoidose-Forschung und die Verbesserung des Zugangs der Betroffenen zu den wenigen Experten. 
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