
GTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTG
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT
TCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGACC
TATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTGA
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT

ATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGAC
GTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTG
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT

ATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGAC
GTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTG
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT

ATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGAC
GTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTG
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT

ATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGAC
GTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCTG
GACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTAG
TTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTGG
TACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATTT

Die Aufklärung genetischer Faktoren bei Krankheiten:
Chancen für Ursachenforschung und Prädiktion

Markus Nöthen
Alfried Krupp von Bohlen und Halbach – Professur für Genetische Medizin

Institut für Humangenetik

Abteilung für Genomik, Life & Brain



selten

häufig

Monogene Krankheiten

=

Gen

Krankheit
(z.B. Zystische Fibrose)

Multifaktorielle Krankheiten

Multiple Gene

= Krankheit
(z.B. Hypertonie, Diabetes Typ I u. II,

psychiatrische Krankheiten) 

+ Umgebungs-
faktoren

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Monogene vs. multifaktorielle Krankheiten



Hohe Penetranz

(monogene
Krankheit)

Niedrige Penetranz

(multifaktorielle
Krankheit)

Krankheitsgene: Kontinuum der Penetranzen

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Monogene vs. multifaktorielle Krankheiten



1990

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
monogene Krankheiten

2000

2010

70

1.300

2.900

Monogene Krankheiten mit
identifizierten Gendefekt 

1.800 monogene Krankheiten ohne Gendefekt
+ weitere noch nicht berichtete Krankheiten



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Voraussetzungen für sinnvolle prädiktive Diagnostik

» Hohes Erkrankungsrisiko bei positivem 
Testergebnis (hinreichender positiver prädiktiver 
Wert)

» Ausschluss der Erkrankung möglich 
(hinreichender negativer prädiktiver Wert)

» Effektive Präventionsmöglichkeiten



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Beispiel: Erblicher Dickdarmkrebs ohne Polyposis 
(HNPCC / Lynch-Syndrom) monogene Krankheiten

» etwa 2-3 % aller Darmkrebserkrankungen 
» klinisches Bild:

Kolonkarzinom in jungem Alter (~ 44 J.)
Lokalisation bevorzugt im rechten Hemikolon
Häufig muzinöse/ siegelringzellige Adenokarzinome mit

entzündlicher Infiltration, Mikrosatelliteninstabilität
Häufig synchrone/ metachrone Zweitkarzinome (30 %)
Adenome in 1/3 der Patienten
Häufig extrakolonische Manifestationen (u. a. Tumoren von

Endometrium, Magen, Dünndarm, Ovarien, Harnleitern,
Talgdrüsen)



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Beispiel: Erblicher Dickdarmkrebs ohne Polyposis 
(HNPCC / Lynch-Syndrom)

» Lebenszeitrisiko für Kolonkarzinome: ca. 65 %

» klinisches Bild:
Kolonkarzinom in jungem Alter (~ 44 J.)
Lokalisation bevorzugt im rechten Hemikolon
Häufig muzinöse/ siegelringzellige Adenokarzinome mit entzündlicher

Infiltration, Mikrosatelliteninstabilität
Häufig synchrone/ metachrone Zweitkarzinome (30 %)
Adenome in 1/3 der Patienten
Häufig extrakolonische Manifestationen (u. a. Tumoren von Endometrium,

Magen, Dünndarm, Ovarien, Harnleitern, Talgdrüsen)

Engel et al., CGH (2009)



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Beispiel: Erblicher Dickdarmkrebs ohne Polyposis 
(HNPCC / Lynch-Syndrom)

Krebsfrüherkennungsprogramm

» jährlich ab dem 25. Lebensjahr:
– körperliche Untersuchung
– Sonographie Abdomen
– komplette Koloskopie
– für Frauen: transvaginale Sonographie.

» ab dem 35. Lebensjahr zusätzlich:
– Ösophago-Gastro-Duodenoskopie
– für Frauen: Endometriumbiopsie
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AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen



Scan of an individuals DNA with an array 
harbouring a genome wide set of 550,000 

tag SNP markers (Illumina) 

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
Genomweite Assoziationsuntersuchungen



SNP-Arrays

Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Arbeitsgruppe Dr. Elisabeth Mangold
Birnbaum et al. 2008 Nature Genetics
Mangold et al. 2009 Nature Genetics

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
Genomweite Assoziationsuntersuchungen



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
Genomweite Assoziationsuntersuchungen

2005 1st quarter



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
Genomweite Assoziationsuntersuchungen



Alternativer Weg der Komplementaktivierung 

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Genomweite Assoziationsstudien identifizieren
neue biologische Krankheitsursachen

Makuladegeneration

39 genetische Loci ohne offensichtlichen
Zusammenhang mit dem Glukosestoffwechsel

Diabetes Typ II

ca. 50% krankheitsübergreifend
ca. 50% spezifisch  

Autoimmunerkrankungen

Regulatorischer Stoffwechselweg für HbFSichelzellenanämie

>1000 genetische Loci, die zu interindividuellen
Unterschieden in der Genexpression führen

Genexpression



Klein et al. (2005) Science 308:385-389..

Komplement Faktor H

96 Patienten, 50 Kontrollpersonen

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Vom Gen zur Therapie:
Altersabhängige Makuladegeneration



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Vom Gen zur Therapie:
Altersabhängige Makuladegeneration

Die Identifizierung von Komplement Faktor H hat zu 
einer Flut von Studien zu immunologischen 
Mechanismen bei der Krankheit geführt.

PUBMED Suche findet unter den Stichwörtern 
„Immunology“ und „Macular Degeneration“ > 350 
publications (<40 vor 2005).



Gehrs et al. (2010) Arch Ophthalmol

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Vom Gen zur Therapie:
Altersabhängige Makuladegeneration



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Testung häufiger genetischer Varianten:
Medizinisch sinnvoll oder überflüssig?



TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG
GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

der genetischen Varianz



TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG
GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Bedeutung seltener genetischer Varianten?

Seltene Varianten können einen signifikanten Beitrag zur Entstehung 
von Krankheiten leisten (↑ ORs, kumulativer Effekt)

Es gibt Gene, die nur seltene Varianten aufweisen und damit der 
Entdeckung durch genomweite Assoziationsuntersuchungen 
entgehen.

Eine erste genomweite Sicht auf die Beteiligung von seltenen 
Varianten (CNVs) an der Entstehung von Volkskrankheiten durch die 
Array-basierten Daten (z.B. SNP-Arrays) möglich.



TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG
GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Bedeutung seltener genetischer Varianten?

Seltene Mikrodeletionen auf Chromosom 1 (1q21) sind stark mit  
dem Risiko einer Schizophrenie zu entwickeln assoziiert

(4200 Patienten, 39800 Kontrollpersonen: OR=14,83)

Stefansson*, Rujescu*, Cichon* et al., Nature (2008)



…

Craig Venter

James Watson
George Church

Richard Powers

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Sequenzierung individueller menschlicher Genome



AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Identifizierung von Krankheitsgenen:
Sequenzierung von Patientengenomen



• Die Mehrzahl der Gene, die einen wesentlichen Beitrag zu einem 
Phänotyp beim Menschen (Krankheit oder Variabilität im Normalen) 
leistet, werden identifiziert werden.

AGTATTGACTTTGGACTAGAATCGATAAAATCCGCATCATCATACCCATTGGCCGGGTAACCCT
GGACGATTAGTCATCATGAGGGACTGGTTTAGGTTTCCACATGACGTATGCATTAAACCCTTTA
TTTGGAGGGTTTGGGGCCCATTCATGATCTCTCTCAAGGAGATACGATCATGTCCCCCCTTTTG

GTTACGTATGACTAAGGCCTACCATGGGACTGGTCAGTCATGCATGACATAGACTGGTACCATT
GATCATGTCATTTAGGGATTTTTATTTTTAAAACGTATTATGGACCACAGGATCATGATCATGA

Ausblick

• Die Identifizierung der Krankheitsgene wird zu einem tiefgreifenden 
Verständnis der Krankheitsursachen und der beteiligten 
Stoffwechselwege führen.

• Epidemiologische Ansätze werden es erlauben Risiken auf 
individueller und Populationsebene abzuschätzen Bestandteil 
prädiktiver Modelle

• Das Verständnis der genetischen Grundlagen wird zunehmend auch 
komplexe Gen-Gen und Gen-Umwelt Interaktionen erschließen.

• Die Kenntnis der Krankheitsursachen wird rational begründete 
Krankheitsklassifikationen, Präventiv- und Therapiemaßnahmen 
ermöglichen.


