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Begriffe und Zahlen 

 Schwere kongenitale Anomalien: 
Bei Geburt:      2 – 3 % 
Im Alter von 5 Jahren:    4 – 6 % 
 

Von ca. 80’000 Neugeborenen pro Jahr in der Schweiz 
(2010) sind das etwa 4000 betroffene Kinder. 
 

Hauptursache der Kindersterblichkeit: 21 % 
 

 Geringradige Anomalien: 
z.B. Inguinalhernien, Klumpfüße, etc. 
Bei Geburt:      15 % 
 

Viele geistige und körperliche Behinderungen zeigen sich 
allerdings erst später. Keine exakten Zahlen für die 
Schweiz (whs. 8 -10 %). 
 



Sind Behinderungen selten? 

Quelle: Schweizerische Gesundheitsbefragung des BFS 



Evaluation kongenitaler Anomalien 

Eine gesicherte Diagnose ist für die 
Beantwortung der elementarsten Fragen der 
Eltern unumgänglich:  
 
  Wieso ist das passiert?  

 
  Kann es wieder passieren?  

 
  Gibt es eine Behandlungsmöglichkeit?  

 
  Wie ist die Prognose? 



Genetik als Netzwerk mit der Familie im Zentrum  
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? Diagnose? 



Diagnosefindung - Was ist ein Syndrom? 

Ein Syndrom ist definiert als eine Gruppe von Malformationen, welche 
zusammen auftreten.  

Es gibt viele Gründe wieso das Finden einer Diagnose wichtig ist: 
 
1. Bestätigung, ob die Ursache dieser Malformationen genetisch ist. 

Erbgang? Wiederholungsrisiko? 
 

2. Diagnose für Prognose? Abklärungen weiterer Organe? 
 

3. Medizinisches Prozedere, Therapie, Behandlung? 
 

4. Möglichkeit einer genetischen pränatalen Diagnostik? Ultraschall? 
 

5. Die Eltern wollen einfach die Diagnose kennen. 
Erfahrungsaustausch, vergleichen, Elternvereinigungen, gezielte 
Fragen. 
 

6. Kostenträger: IV oder Krankenkasse? 
 



Die Wichtigkeit von Datenbanken 

Der diagnostische Prozess in klinischer Dysmorphologie ist schwierig. 

grosse Zahl von Syndromen 

die Prevalence vieler 
Syndrome ist tief 

Explodierendes, genetisches 
Wissen 

Datenbaken sammeln Informationen über: 
  klinische Beschreibungen von publizierten Fällen 
  Familienstudien von mendelschen Erbgängen  
  Referenzen der wichtigsten Journal 
  Information über den wissenschaftlichen Stand, Identifizierung von Lokus oder  

Genfunktion.  

viele Syndromes sind 
polytypic  



Exponentieller Wissenszuwachs 



Modularität der Gene  

gesund betroffen 

betroffen gesund ? 



Modularität der Gene  

Phenom  

Zentrales Dogma der 
Molekularbiologie  
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Evaluation bei geistiger Behinderung 

Häufiges Problem (3-4% der Bevölkerung): 
 
  Persönliche Anamnese 
  Stammbaum über 3 Generationen  
  Prä-, peri- und postnatale Vorgeschichte 
  Klinische Untersuchung mit dysmorphologischem Status 
  Festhalten von Verhaltensauffälligkeiten  
 
Die Beurteilung erfordert einen multidisziplinären Ansatz: 
 
 Bildgebungen: Abdomen-US, Herz-US, Schädel-MRI/CT 
 Augen- und Gehörtestung 
 Stoffwechsel-Screening bei klinischen Anhaltspunkten 



Genetische Abklärungen bei MR/MCA/ASD 
 breiter Konsens 

“Professional Practice and Guidelines” des American College of Medical Genetics:  

Mentale Retardartierung, allgemeine Lernbehinderungen, kongen-
itale Malformation und Autismus-Spektrum Erkrankungen: 
 
In 15-20 % der Fälle wurde damit eine Diagnose gestellt! 



Genetische Abklärungen bei MR/MCA/ASD 
 breiter Konsens 

“Leitlinien” der Deutschen Gesellschaft für Humangenetik (2011):  

Zitat von Seite 299 (Rubrik 4.1.1.):  
Bisher wurde bei folgenden Indikationen durchschnittlich in 
mindestens 10% der untersuchten Fälle eine pathogene Copy 
Number Variante / CNV nachgewiesen, so dass eine molekulare 
Karyotypisierung zur differentialdiagnostischen Ursachenklärung 
indiziert ist.  



Genetische Abklärungen bei MR/MCA/ASD 
 breiter Konsens 

Kosteneffizienz bei hochauflösenden Chromosomenuntersuchungen: 

Nicht mehr primär konventioneller Karyotyp, sondern direkt hochauf-
lösende Chromsomenuntersuchung! 



Genetische Abklärungen bei MR/MCA/ASD 
 breiter Konsens 

Zurück 



Genetik in der Pädiatrie 

Kosten der 
genetischen 
Analysen 

Wissenszunahme 

Heute Gestern Morgen 

Pädiater mit 
genetischem 

Fachwissen 

Genetiker mit 
klinischem 
Fachwissen 



Medizinische Genetik 

Medicine 

Genetics 
"I used to think of genetics as a 
subspeciality of medicine…… 

….now I think of medicine as a 
subspeciality of genetics."  
 
(Professor Fred Bieber, Harvard Medical School)  

Genetics 

Medicine 



Besten Dank 


