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Schweizer testen ihre HIRSLANDEN
Gene zuhauf im Ausland — KLINIK HIRSLANDEN
von L. Hanselmann - Eine Viertelmillion Schweizer scl}nn thre Mensch & Medlzlr]

Gene testen. Doch viele der Tests, die ausldndische Firmen im
Internet anbieten, sind unserios. Nun schlagen Schweizer

Mediziner Alarm.
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Wir sind alle verschieden HIRSLANDEN

A = 0.4% = 24 Mio. Basenpaare
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Grund fur die Verschiedenheit  HIRSLANDEN
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Unterschiede in den Eiweissen!
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Bibliothek = Genom HIRSLANDEN
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BlUchergestell = Chromosom HIRSLANDEN
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Kapitel = Exon = HIRSLANDEN "
Redaktioneller Tell
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Kapitel = Intron = Werbung HIRSLANDEN
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Wort = Triplett, Codon HIRSLANDEN
(Kodiert = Aminosaure)
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Buchstabe = Nukleotid HIRSLANDEN "
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Nukleotid
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Zentrales Dogma der HIRSLANDEN
Molekularbiologie
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DNA = genomische Blaupause  HIRSLANDEN
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o 300 Milliarden Zellteilungen/Tag

-B-0<3-F

e 40'000 Schaden pro Zelle/Tag
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DNA = RNA = Eiweiss HIRSLANDEN ™

KLINIK HIRSLANDEN

Kopierfehler sind vorprogrammiert und
verlangen Reparaturen

1. 2x1016 Reparaturen pro Tag ( 12 PB)
(Google prozessiert pro Tag 24 PB)



Typen von Mutationen HIRSLANDEN
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Somatische

Keimbahn

(alle Korperzellen) (einzelne

Korperzellen)




Auswirkungen der Mutation HIRSLANDEN

KLINIK HIRSLANDEN

Weniger oder keine

Funktions-Verlust Eiweisse

Keine
Veranderung

Funktions-

Mehr Eiweisse

Zunahme




Krebssteuernde Gene HIRSLANDEN
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Normal: Aktiviert Normal: Inaktiviert
Pathologisch: Pathologisch:
Inaktiviert Aktiviert

Tumor-

Bremse* supressions- Onkogene Gasped al“
1 gene b b )
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Liegt alles in den Genen? HIRSLANDEN
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Nein: Epigenetik ist genauso wichtig!




Epigenetik HIRSLANDEN ™
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Gene und Umwelt HIRSLANDEN
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Genetik und Krankheit
KLINIK HIRSLANDEN
Chromosomen- Monogene Multifaktorielle
storungen Erkrankungen Erkrankungen
Down Syndrom Bluterkrankheit Zuckerkrankheit
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Stammbaum europaischer

FUrstenhauser mit
Bluterkrankheit
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Zwillingsforschung HIRSLANDEN
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UND WIE FINDET MAN GENE
HEUTE UND MORGEN?



Wie findet man HIRSLANDEN :
Krankheitsgene?

Hoch Monogene
e Kopplungs- Gestel’ﬂ
E‘ analysen
©
O
S5 Komplexe
38 .
Niedrig oo
Selten Haufig

Gen Haufigkeit

GWAS= Genom-Weite Assoziations Studie; RR = relatives Risiko
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Wie findet man HIRSLANDEN
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Krankheitsgene? eute
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Hochdurchsatz HIRSLANDEN
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Seqguenziermaschine
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Welche Arten von HIRSLANDEN
genetischen Tests gibt es?

Anwendungsgebiet

Pradiktiv,
mit
Behandlung

Pradiktiv,
ohne

Pradis-
positionell

Trager -

Testung Pranatal

Diagnostisch

Behandlung

Familiare
adenomatose
Polypose (FAP)

Friedreich‘sche
Ataxie

Zystische

M. Huntington Fibrose

M. Tay-Sachs




Personalisierte
Medikamententherapie

HIRSLANDEN
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Ziele:

1. Bessere
Wirkung

2. Weniger
Neben-
wirkungen
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Lifestyle Tests (Beispiele)

An estimated 2.6% of your DNA is from Neanderthals.

M e

MODERN HUMANS NEANDERTHALS

Thomas Szues (you)

Average European user

Higher brow [ £ Heavy eyebrow ridge
Narrower shoulders

Slightly taller

Long, low, bigger skull
Prominent nose with developed nasal
chambers for eold-air protection

Abstammung

Geschmack

Fithess
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December 2014

xﬂlSandMe

Your Genes
May Affect Whether
You Love or Hate Coriander




Unsere Riesenchance HIRSLANDEN
Elite controllers

Super heroes

Exceptional responders




Warum erkranken einige nicht, HIRSLANDEN
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obschon sie das Risiko-Gen tragen?

Analyse von 589,306 Genomen identifizierte Individuen widerstandsfahig
Chen R 2016 gegenuber schwere angeborene Mendel‘sche Erkrankungen



Kandidaten des HIRSLANDEN ™
Resilenz Projektes
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Pfeiffer Syndrom

6 years 10 vears 19 years
Familidre Dysautonomie

Chen R 2016 39



Gen-basierte Entscheidungen HIRSLANDEN "
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Pradiktion
Prognose

Wer spricht auf eine

Wie wird die Massnahme an?
Erkrankung verlaufen?

(Pravention & Therapie)

Pravention

Wie Unerwinschtes
vermeiden?

Risiko
Wer wird krank?




Gene: von der Wiege bis

zur Bahre

Quelle der
genomischen
Marker:

Erkrankungslas

Bestimmung
Risiko

Ausgangs-
risiko

1 A

Niedriges Risko

Feinere Pradiktion/Diagno
Beurteilung se

Risiko

Erste Friheste Fruheste
Ereignisse molekulare  klinische

Entdeckung Entdeckung

Vo

Friah
Hohes Risko

{

chronisch

Monitoring Progression

Pradiktion

Ereignisse

Wabhl der Therapie
Typische
Intervention

|

Spat
chronisch

Zeit

Ausgangsrisiko Praklinische Erkrankunsgbeginn, Therpaiebginn Progression
Progression

Stabile Genomik:

Dynamische
Genomik, inkl
molekulare
Bildgebung

Therapeutische Entscheidungs
Unterstitzung

>

Personlicher Gesundheitsplan

Persdnlicher Risiko Disease
Lebensstil Plan Modifikation Management

HIRSLANDEN
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Kosten
1/Reversibilitat




Sind Gene Ihr Schicksal? HIRSLANDEN
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Nicht jeder Bauplan wird (korrekt) umgesetzt!
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Hippokrates (466-377 v. Chr.) HIRSLANDEN "
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,ES ISt wichtiger zu wissen,
welche Person eine
Krankheit hat, als zu
wissen, welche Krankheit
eine Person hat.”
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Prof. Dr. med. Thomas D. Szucs
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Klinik Hirslanden
Witellikerstrasse 40

CH-8032 Zurich

T +41 44 387 39 90/92

E thomas.szucs@hirslanden.ch
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