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Im Jahr 2010 wurde die erste Genom-
sequenz des Neanderthalers vorgestellt.

Im Vergleich mit den bereits bekannten
Genomsequenzen von Mensch und Schim-
panse sollte es gelingen, diejenigen Veran-
derungen aufzufinden, die den Menschen
ausmachen. Nach der herkdmmlichen,

sehr anthropologisch beeinflussten Denk-
weise handelt es sich bei den besonderen
Merkmalen des Menschen vor allem um
den aufrechten Gang (Bipedalismus) und
weitere Skelettauffalligkeiten. In der heu-
tigen Betrachtungsweise steht hingegen

die Zunahme des Gehirnvolumens um etwa
das Dreifache, verbunden mit den héheren
kognitiven Funktionen im Mittelpunkt des
Interesses und wird als das angesehen,

was uns Menschen von allen anderen Le-
bewesen unterscheidet. Als ganz zentrale
Fahigkeit fur die Entwicklung der héheren
kognitiven Funktionen des Menschen wird
zudem der Spracherwerb eingestuft.

Um eine derartige vergleichende Untersuchung
durchzufiihren, stehen uns auch die Genomse-
quenzen verschiedener anderer Spezies aus der
Gruppe der hoheren Saugetiere zur Verfiigung, wie
beispielsweise Maus, Ratte, Rind oder Hund. Die
Aufspaltung (Radiation) in die verschiedenen Ord-
nungen erfolgte etwa vor 85 Mio. Jahren. Aus der
Ordnung der Primaten wurden bisher bereits die
Genome von Rhesusaffe, Schimpanse, zwei Klas-
sen der Neanderthaler-Spezies sowie des heutigen
Menschen verdffentlicht. Eine Ubersicht tiber die
zeitliche Entwicklung ist Abb. 1 zu entnehmen.

Die relevanten Sequenzen

Beim Vergleich verschiedener Genome konzent-
riert man sich insbesondere auf die proteinkodie-
renden Gensequenzen. Diese machen mit etwa
2,5 % jedoch nur einen kleinen Teil des Genoms
aus und kodieren fur etwa 20.000-22.000 Gene.
Die Anzahl der Gene hat sich bei allen Saugetie-
ren als relativ identisch herausgestellt; auch lieB
sich sehr friih feststellen, dass eine hohere Anzahl
von Genen nicht gleichbedeutend mit einer hohe-
ren Entwicklung ist. Die Gene sowie weitere 2,5 %
des Genoms, die regulatorische Informationen fir
die Genexpression enthalten, erweisen sich beim
Vergleich verschiedener Genome als zwischen den
Spezies in der DNA-Sequenz hoch konserviert. Ei-

Mensch, Neanderthaler
Ein Vergleich

nen relativ kleinen Anteil machen noch die ver-
schiedenen RNA-Gene, wie u. a. die ribosomale
und die Transfer-RNA, aus. Mit tiber 90 % hat der
groBe Rest des Genoms eine fiir uns bisher un-
bekannte Funktion. Er setzt sich zur Halfte aus
Transposons zusammen, dabei handelt es sich um
Sequenzen retroviraler Herkunft; einen kleineren
Anteil macht zudem das sogenannte Heterochro-
matin aus, das aus sich vielfach wiederholenden,
kurzen Sequenzeinheiten besteht.

Vorgehensweise bei der Untersuchung

Bei der Suche nach spezifischen genetischen Ver-
anderungen, die zur morphologischen Weiterent-
wicklung bzw. zu neuen funktionellen Fertigkei-
ten flihren, konzentriert man sich demnach auf die
2,5 % der Kern-DNA, die fiir die Kodierung der pro-
teinkodierenden Gene bzw. der sie umgebenden
regulatorischen DNA-Sequenzen zustandig sind.
Dabei lasst sich einerseits direkt und zweifelsfrei
bestimmen, an welchen Stellen und wie oft Ge-
ne in ihrer DNA-Sequenz durch solche Mutationen
verandert wurden, die im Anschluss tatsdchlich
auch zu einem neuen Gen-Produkt mit einer ande-
ren Aminosduresequenz fiihrten. Hierbei handelt
es sich um eindeutige Veranderungen. Um jedoch
nachzuweisen, dass es sich bei der Aminosaurese-
quenzveranderung auch um einen evolutiven Fort-
schritt handelt, ist die Durchfiihrung sehr aufwen-
diger funktioneller Untersuchungen der beiden
Genprodukte, also des urspringlichen und des
durch Mutation veranderten Genproduktes, notig.
Nur so lasst sich belegen, dass die Veranderung
auch tatsachlich einen Vorteil gebracht hat. Derar-
tige Untersuchungen wurden bisher jedoch nur in
den wenigsten Fallen durchgefiihrt — vielmehr hat
sich inzwischen gezeigt, dass das einfache Zahlen
der aufgetretenen Aminosaureaustausche im Lau-
fe einer bestimmten evolutiven Periode nur wenig
zum Verstehen von Evolutionsvorgangen beitragt.
Als sehr viel informativer hat sich hingegen fol-
gendes Vorgehen erwiesen: Aus der Zusammen-
setzung der polymorphen Sequenzen eines Gens
und seiner Umgebung lasst sich erkennen, ob in
dieser Region in den letzten 1000-10.000 Genera-
tionen eine positive Selektion, ein so genannter
.Selective sweep®, stattgefunden hat. Dabei kann
man auf verschiedene Berechnungsmethoden zu-
riickgreifen. Zwar lasst sich bei dieser Methode
nur etwa der Zeitraum der letzten 250.000 Jahre
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erfassen; wie aus Abb. 1 hervorgeht, reicht dies
fiir die spezielle Evolution des modernen Men-
schen jedoch vollig aus.

Mensch und Schimpanse

Beim Vergleich der DNA-Sequenzen von Mensch
und Schimpanse zeigte sich der groBte Unter-
schied in der Verteilung bestimmter Transposons
im Genom. So verfligt der Mensch gegeniiber dem
Schimpansen etwa tber die dreifache Anzahl an
den bekannten ALU-Sequenzen (ca. 300 Basen-
paare lange Retroelemente). Bei der Betrachtung
der gesamten DNA-Sequenz ergibt sich zwischen
Mensch und Schimpanse eine Divergenz von

il i

Neandertaler

Schimpanse
Denlsova

300.000

400.000 —
600.000

Vindlja

von Genomsequenzen

1,23 %; dies entspricht jedoch immer noch ca. 35
Mio. Basenpaaren, die beim Menschen und Schim-
pansen unterschiedlich sind. Die kodierenden
Anteile, und damit die Gensequenzen, sind sehr
viel hoher konserviert; die Divergenz betragt fiir
alle Gene 0,36 %. Aber auch dies entspricht noch
durchschnittlich zwei Aminosdureaustauschen pro
einzelnem Genprodukt.

Aminosdureaustausche und ihre Verteilung

Dabei sind die Aminosdureaustausche nicht
gleichmaBig uber die Gene verteilt, vielmehr gibt
es einerseits hoch konservierte Gene und an-
dererseits ein paar wenige Gene, die sich stark
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Abbildung 1: Historische Entwicklung der Menschheit seit der Separation vom Schimpansen vor etwa 6 Mio. Jahren.
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verandert haben. Etwa ein Drittel der Gene sind
vollstandig konserviert, diese kodieren fur die Ge-
ne des Stoffwechsels und der frihen Embryonal-
entwicklung. Bei anderen Genen haben mehrere
Aminosaureaustausche stattgefunden; sie gelten
daher als schnell evolvierende Gene. Diese schnell
evolvierenden Gene wurden bei der Analyse zu-
sammengestellt und in funktionelle Klassen ein-
geteilt. Dabei lieB sich erkennen, dass sie eine
Rolle fiir die Pathogenabwehr und Immunitat, fir
die Reproduktion (insbesondere Spermienentwick-
lung und —produktion) und schlieBlich auch fir
die Chemosensation spielen, die insbesondere mit
dem Riechen zu tun hat. Demnach unterscheiden
sich diese beim Vergleich von Mensch und Schim-
panse als schnell evolvierend erkannten Gene in
keinster Weise von den Genen, die z. B. beim Ver-
gleich verschiedener Maus- bzw. Drosophilaspe-
zies schon lange als schnell evolvierend bekannt
sind. Zu unserer Enttdauschung hat sich gezeigt,
dass gerade diejenigen Gene, die flr neurologi-
sche Funktionen und fir die Entwicklung des ZNS
sowie fiir synaptische Ubertragung und fiir die Si-
gnaltransduktion verantwortlich sind, den hochs-
ten Grad der Konservierung aufweisen. Dennoch
gibt es unter diesen Genen auch einige wenige
Beispiele, bei denen Aminosaureaustausche eine

sehr entscheidende Bedeutung fiir einen Funkti-
onserwerb haben.

Das Sprachgen FOXP2

Das bekannteste Beispiel hierfiir ist das Sprach-
gen FOXP2. Dabei handelt es sich um ein Ent-
wicklungsgen, das in der Tierwelt zwar hoch kon-
serviert ist, bei der Evolution vom Schimpansen
zum Menschen jedoch plétzlich zwei Aminosau-
reaustausche aufweist. Bekannt wurde das Gen
durch seine Mutation bei einer wissenschaftlich
berihmten Familie (Fam. KE), in der ein schwe-
rer Sprachfehler in dominanter Form vererbt wird
(siehe Abb. 2). Es handelt sich hierbei um einen
basalen neurologischen Funktionsdefekt. Aus die-
sem Grund ist es ihnen auch nicht mdglich, die
Zeichensprache der Taubstummen zu erlernen.
Bei Singvogeln verhindert diese Mutation das Er-
lernen von Melodien. Lediglich bei Mausen lasst
sich bisher kein Effekt dieser Mutation erkennen
— dies hangt damit zusammen, dass es bisher kei-
ne Kenntnisse tber die Kommunikationsweise von
Mausen untereinander gibt.

Genetische Drift

Die beschriebenen Untersuchungen zeigen, dass
die meisten genetischen Unterschiede auf der Pro-
teinebene, d. h. in der Aminosauresequenz, evo-
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lutiv neutral sind. Die spezielle wissenschaftliche
Bezeichnung dieses Phanomens lautet ,genetische
Drift“, was lediglich bedeutet, dass es sich um
ein zufalliges Ereignis handelt. Den Schimpansen
trennen nur wenige wirklich bedeutsame Amino-
saureveranderungen einzelner Gene vom Men-
schen. Wissenschaftler stehen nun vor der Aufga-
be sowie im Wettbewerb untereinander, weitere
ahnliche Beispiele wie das genannte FOXP2-Gen
zu finden. Hierzu werden Familien mit einem in-
formativen Stammbaum bendtigt, wie im Fall der
beschriebenen KE-Familie (siehe Abb. 2).

Beim Vergleich der DNA-Sequenzen von Mensch
und Schimpanse mit denen anderer Spezies lasst
sich eine lberraschend hohe Variabilitat feststel-
len. In der Population liegen fiir einzelne Gene
also bereits sehr viele unterschiedliche Formen
(Allele) vor. Evolutionsbiologisch bedeutet die-
ser Befund, dass die Menschheit insgesamt sehr
anpassungsfahig auf unterschiedliche Umweltbe-
dingungen reagieren kann. Dabei kann man sogar
noch einen Schritt weitergehen: Da ein einzelner
Mensch bzw. eine isolierte Population diese Va-
riabilitdt gerade nicht aufweist, ist eine Durchmi-
schung der verschiedenen Populationen fiir das

langfristige Uberleben sicher wesentlich giinsti-
ger. Dies sollte auch bei der gegenwartigen po-
litischen Diskussion in unserem Land durchaus
bertiicksichtigt werden.

Die jingste Forschung

Die Veroffentlichung der DNA-Sequenzen des Ne-
anderthalers wurde mit groBer Spannung erwar-
tet. Denn es handelt sich hierbei um eine ganz
auBerordentliche experimentelle Leistung, zu der
das in Leipzig beheimatete Max-Planck-Institut
fiir evolutiondre Anthropologie (EVA) unter der
Leitung von Svante Pddbo in ganz entscheidender
Weise beigetragen hat. Bereits 1997 hat diese Ar-
beitsgruppe aus einer vom ersten bei Diisseldorf
aufgefundenen Neanderthaler gewonnenen und
im rheinldndischen Landesmuseum Bonn aufbe-
wahrten Knochenprobe die mitochondriale DNA
des Neanderthalers prapariert. Damals kamen die
Wissenschaftler zu der Schlussfolgerung, dass
die Population des Neanderthalers vom modernen
Menschen zu unterscheiden ist und somit keine
Durchmischung mit der modernen Bevoélkerung
stattgefunden hat.
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Abbildung 2: Der beriihmte Stammbaum der Familie KE aus England mit dem Sprachfehler und der Mutation im FOXP2-

Gen.



8 Top-Thema

gendial sechs 2011

¢

EURASIEN

leandertaler
[ Y r'y

Afrikaner

. Afrikaner

\

Afrikaner
&

' Denisova

A

Abbildung 3: ,Out of Africa”. Sowohl Neanderthaler (gelbe Dreiecke) als auch der moderne Mensch (griine Kreise und
griine Pfeile) sind liber die vorderasiatische Landbriicke nach Eurasien eingewandert. Dort fand eine gewisse Durchmi-
schung statt (Stern) sowie eine weitere Durchmischung der zweiten Neanderthaler-Population (Hohle Denisova in Sud-

Sibirien) mit der polynesischen Bevdlkerung (Stern).

Wahrend die Kern-DNA etwa 3x10° Basenpaare
enthalt, enthdlt die mitochondriale DNA nur et-
wa 16.000 Basenpaare. Aus diesem Grund war es
entsprechend anspruchsvoll, das Kerngenom des
Neanderthalers zu rekonstruieren. Hierzu wurden
verschiedene Knochenproben von Neanderthalern
aus Europa und aus dem vorderasiatischen Raum
getestet — als besonders gut konserviert erwiesen
sich Knochen aus einer Hohle im kroatischen Vin-
dija.

Der Neanderthaler im Mensch

Zur Uberraschung der Forscher zeigte sich, dass
die DNA des modernen Menschen bis zu 4 % Ne-
anderthaler-DNA enthéalt. Dies gilt jedoch nur fiir
die auBerhalb von Afrika lebende Bevdlkerung,
und zwar sowohl fiir die européische und ostasia-
tische als auch fiir die Bevolkerung Amerikas. Der
Ursprung der Menschheit in Afrika ist hingegen
bestens belegt (siehe Abb. 3). So fanden lber die
vorderasiatische Landbriicke immer wieder Aus-
wanderungen zwischen Afrika und dem Rest der
Welt statt. Man nimmt an, dass die entsprechen-
de Vermischung vor etwa 60.000-80.000 Jahren in
Vorderasien stattgefunden hat (siehe Abb. 3). Hier
sind Hoéhlen bekannt, in denen sowohl Uberreste
vom Neanderthaler als auch vom modernen Men-
schen gefunden wurden.

Obwohl ein solcher Austausch zwischen zwei Po-
pulationen an sich in zwei Richtungen stattfinden

sollte, d. h. in der Neanderthaler-DNA also auch
Spuren des modernen Menschen zu finden sein
sollten, ist dies nicht der Fall. Ahnliche Beobach-
tungen wurden auch in anderen Eroberungswel-
len wahrend der Besiedlung der Erde gemacht. So
kam es stets zu Paarungen zwischen den beteilig-
ten Populationen, was der Natur dieses biologi-
schen Triebs entspricht; nachtrdglich nachweisen
lassen sich die genetischen Spuren der Paarung
jedoch nur in der anschlieBend expandierenden
Bevolkerungsgruppe bzw. der sich fortwahrend
fortpflanzenden Population. Auch dieses Phano-
men hat lediglich etwas mit genetischer Drift zu
tun und beruht nicht auf irgendwelchen vorteilhaf-
ten Genkombinationen des Neanderthalers. Denn
in einer aussterbenden Bevolkerung kann sich ge-
netische Drift nicht mehr bemerkbar machen.

Bei den Spuren des Neanderthalers in unserem
Genom handelt es sich also nicht um besonders
glnstige Eigenschaften des Neanderthalers, die
konserviert wurden, sondern um reinen Zufall. Zu
unserer Uberraschung miissen wir als Europder
bzw. Eurasier demnach erkennen, dass die moder-
ne Menschheit nicht nur ihren Ursprung in Afrika
hat, sondern auch, dass alleine dort die urspring-
lich ,reine“ Linie des modernen Menschen noch
vorhanden ist.
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Weitere Forschung

Die Rekonstruktion des gesamten Genoms vom
Neanderthaler hat geradezu einen Boom &hnli-
cher Untersuchungen ausgelést. Besonders er-
folgreich war dabei wiederum die schon erwahnte
Forschungsgruppe des Leipziger Max-Planck-Ins-
tituts. Gemeinsam mit lokalen Wissenschaftlern
haben sie Knochen aus einer Hohle in Std-Sibi-
rien (Denisova) analysiert; dabei handelt es sich
um eine andere Neanderthaler-Population, deren
Trennung vom bekannten Neanderthaler vor etwa
300.000 Jahren erfolgte (siehe Abb. 3). Spuren der
DNA dieser Neanderthaler-Population sind heu-
te nur noch in der urspriinglichen polynesischen
Bevolkerung Siidostasiens wiederzufinden (siehe
Abb. 3).

Neben dieser allgemeinen Betrachtung zur Be-
vOolkerungsentwicklung wurden natirlich auch
einzelne Aminosdaureunterschiede in bestimmten
Genen gefunden, und zwar insgesamt in 78 Ge-
nen. Besonders auffallig sind die Gene, in denen
seit der Abspaltung vom Neanderthaler, also seit
etwa 400.000 Jahren, mehr als ein Aminosaure-
austausch stattgefunden hat. Hierbei handelt es
sich auffallenderweise haufig um Gene, die etwas
mit der Hautmorphologie bzw. -physiologie zu tun
haben.

Schlussfolgerung

Wie beschrieben wurden wiederum keine Kandi-
daten-Gene flir unsere hoheren kognitiven Funk-
tionen bzw. fir unser Verhalten oder fir die Ent-
wicklung der menschlichen Kultur entdeckt. Fir
die Verhaltensgenetiker sind diese Ergebnisse da-
her sehr enttduschend, da sie feststellen mussten,
dass sich gerade diese Gene mitsamt ihrer Expres-
sion im Gehirn als die am héchsten konservierten
aller Genklassen erweisen. Um schlieBlich zu ver-
stehen, wie sich menschliches Verhalten und Kul-
tur entwickelt haben, muss man eben doch wieder
auf direkte Beobachtungen am Objekt, d. h. also
auf die direkte Beobachtung von Schimpansen zu-
rickgreifen.

Knochen aus dem Neanderthal Museum in Mettmann.

Aus diesem Grund wurde bei der Griindung des
Max-Planck-Instituts fiir evolutiondre Anthropo-
logie gleichzeitig ein groBes Freigehege fiir Men-
schenaffen eingerichtet, in dem das Verhalten
unserer Nachbarspezies studiert werden kann.
Dabei entsteht mehr und mehr der Eindruck, dass
das Verhalten beim Schimpansen im hohen MaBe
vererbt wird. Beim Menschen ist der Einfluss der
Gene, also die Vererbung, auf das Verhalten sehr
viel geringer. Das Verhalten und insbesondere die
Entwicklung der Kultur wird vielmehr von Genera-
tion zu Generation weitergegeben — und zwar mit-
tels der Sprache bzw. spater noch viel effektiver
durch die Einfiihrung der Schrift. Man geht davon
aus, dass die Sprache als solches dem Neandert-
haler nicht zur Verfligung stand. Im Gegensatz
zum Schimpansen lernt der Mensch durch Wieder-
holung bzw. Imitation (nicht zu verwechseln mit
Plagiat) — dabei zeigt sich, dass Babys und Klein-
kinder geradezu einen gehirneingebrannten Algo-
rithmus fiir das stdndige Wiederholen zu besitzen
scheinen. Dies lernt man als GroBvater, wenn man
mit seinem Enkel spielt. Denn selbst nach 12-ma-
liger Wiederholung von z. B. einer Rolle vorwarts
heiBt es trotzdem immer wieder ,noch einmal®.

Bedeutung und Reichweite

Bei der hier dargestellten Art von Forschung han-
delt es sich wirklich um ,Big Business“. Denn
nur groBen Labors bzw. zusammengeschlossenen
Konsortien aus vielen Labors ist diese Leistung
moglich. Dieser Artikel beschreibt jedoch auch,
wie gering die Anzahl der wirklich neuen Erkennt-
nisse ist, die durch diese vielfdltigen und auBerst
kostspieligen Untersuchungen gewonnen wurden.
Wirklich neu und bahnbrechend war die Beschrei-
bung der KE-Familie mit dem Sprachfehler und
der FOXP2-Mutation. Auf diese Familie ist jedoch
ein einzelner, aufmerksamer Arzt gestoBen, der
die Familie anschlieBend an die entsprechenden
Wissenschaftler weitervermittelt hat. Darin se-
hen auch wir als am genetikum titige Arzte und
Wissenschaftler in Zusammenarbeit mit IThnen als
arztliche Kollegen in der Peripherie unsere Chan-
cen. Mit informativen Familien, die Sie als erstes
zu Gesicht bekommen, 14sst sich durchaus die ei-
ne oder andere neue Gen-Mutation beschreiben
— des Weiteren muss man nur noch Glick bzw.
Zufall haben. Und das Glick bzw. der Zufall stellt,
wie beschrieben, auch den wesentlichsten Mecha-
nismus in der Evolution dar.

Horst Hameister
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21.Mai - 25.Sept. 2011

Empfehlenswert
ist ein Besuch
des Neanderthal
Museums in
Mettmann bei
Wuppertal. In
der Daueraus-
stellung warten
neben lebens-
groBen Nean-
derthal-Figuren
spannende ge-
schichtliche und
audiovisuelle Er-
lebnisse auf die
Besucher. In der
Sonderausstel-
lung ,Von Zeit zu
Zeit" wird vom
21. Mai bis zum
25. September
2011 die Zeit zum
zentralen Thema.
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Fallbeispiel

Potocki-Lupski-Syndrom

Ursachenabklarung

In der genetischen Beratung am geneti-
kum stellte sich ein junges Elternpaar mit
weiterem Kinderwunsch vor. Wie auch bei
ihrem ersten Kind ist wegen Oligoasthe-
noteratozoospermie eine In-vitro-Fertilisa-
tionsbehandlung (IVF) geplant. Ihr bisher
einziges Kind weist deutliche Entwicklungs-
storungen auf und wurde zuvor mit einer
Autismus-Spektrum-Stérung diagnostiziert.
In der Beratung stellte sich die Frage nach
der Ursache und der Wiederholungswahr-
scheinlichkeit seiner Entwicklungsstérung,
sowie einer Prognose der weiteren Ent-
wicklung des Kindes und der Wahrschein-
lichkeit, dass der Junge Uberhaupt sprechen
lerne.

Der Fall

Der 4 Jahre und 8 Monate alte Junge war aus
einer nach IFV-Behandlung eingetretenen und
komplikationslos verlaufenen Schwangerschaft
spontan geboren worden. Bei der Geburt lagen
seine KorpermaBe im Normbereich, auch bei der
weiteren Entwicklung folgten Langenwachstum
und Gewichtszunahme einem anhaltend norma-
len Verlauf. Auffallig war jedoch ein Abfallen des
Kopfumfangswachstums, welches nach dem 4. Le-
bensjahr unter der 3. Perzentile lag, obwohl sich
der Kopfumfang beider Eltern im Normbereich be-
findet. Das Neugeborene konnte nicht gestillt wer-
den, lieB sich jedoch problemlos mit der Flasche
ernahren. Auch lag eine Hypospadie vor, welche
Zu einem spateren Zeitpunkt operativ korrigiert
wurde. Im Sauglingsalter litt das Kind unter viel
zu kurzen Schlafphasen und fiel durch haufiges
Schreien auf. Bei ausgepragter Rumpfhypotonie
stellte sich zunachst eine motorische Entwick-
lungsverzogerung heraus. So war freies Sitzen
erst mit 19 Monaten und freies Gehen erst nach
dem 3. Lebensjahr moéglich. Im weiteren Verlauf
stellte sich zudem eine Verzoégerung der kogniti-
ven Fahigkeiten sowie der Sprachentwicklung ein.
Es gelingt dem Jungen nicht, sich in Worten zu
auBern; stattdessen bildet er nur Lautketten und
macht sich iber Mimik und Zeichen verstandlich.
Im Kindergarten fiel er zudem durch ein nicht
adaquates Spielverhalten sowie fremd- und au-
toaggressive Verhaltensweisen auf. Aus diesen
Grinden wurde eine Autismus-Spektrum-Stérung
diagnostiziert.

Familienanamnese

Die Eltern tiirkischer Herkunft sind gesund und
nicht blutsverwandt. Bei einer Cousine des Kin-
desvaters liegt das Down-Syndrom vor. Eine erb-
liche Chromosomenstrukturveranderung, die im
Zusammenhang damit stehen konnte, war bei
den wegen der Fertilitatsstorungen bereits durch-
gefiihrten Chromosomenanalysen bei den Eltern
ausgeschlossen worden.

Diagnostik

Es lagen keine Hinweise vor, die auf innere Or-
ganfehlbildungen deuten wirden. Auch Schadel-
kernspintomographie und augenarztliche Unter-
suchung lieferten keinen auffalligen Befund. Eine
Hoérstérung konnte weitgehend ausgeschlossen
werden, es war eine weitere Kontrolluntersu-
chung geplant. Bisherige umfangreiche Stoff-
wechseluntersuchungen lieferten keinen Hinweis
auf eine Organoacidopathie, Speicherkrankheit,
Carnitinmangel, Biotinidasemangel oder ein CDG-
Syndrom. Auch die auswarts erfolgte Chromoso-
menanalyse mit Subtelomerscreening (FISH) und
molekulargenetische  Untersuchung beziglich
eines fragilen-(X)-Syndroms hatten unauffallige
Befunde ergeben. Bei der Untersuchung fiel der
Junge, der korperlich abgesehen von einer Micro-
cephalie (Kopfumfang 1 cm unter der 3. Perzen-
tile) altersgerecht entwickelt war, hauptsachlich
durch stereotype Handbewegungen und man-
gelnde Blickkontaktaufnahme auf. Vom fazialen
Aspekt her lieB sich eine groBe Ahnlichkeit mit
dem Vater feststellen und auch sonst wies sein Er-
scheinungsbild keine auffdlligen Besonderheiten
auf (siehe Abb. 1). Mangels syndromspezifischer
Dysmorphien gelang uns keine Einordnung der
vorliegenden Symptome: sekundare Mikrocepha-
lie, frihkindliche Hypotonie, fehlende Sprachent-
wicklung, mentale Retardierung sowie autistische
und aggressive Verhaltensstérungen, wobei die
Verhaltensstorungen laut Eltern durch Therapien
stets deutliche Besserung erfahren.

Durchfiihrung der array-CGH

Mithilfe der array-CGH lassen sich sehr kleine
Chromosomenveranderungen erkennen, die mit
der herkdmmlichen Chromosomenanalyse nicht
nachweisbar sind. Bei dieser Untersuchung lie
sich schlieBlich eine kleine Duplikation (Verdopp-
lung des genetischen Materials) innerhalb des
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aber die drray-CGH

kurzen Arms von Chromosom 17 feststellen — die
Bande 17p11.2 betreffend. Diese Mikroduplikation,
welche 3,4 Megabasen umfasst, ist ursachlich fiir
das nach seinen Erstbeschreibern benannte Poto-
cki-Lupski-Syndrom (PLS) (siehe Abb. 2).

In der Publikation des Krankheitsbildes vom Jahr
2000 beschrieben die Namensgeber insgesamt 7
Patienten mit einer de-novo-Duplikation in der Re-
gion 17p11.2. Dabei handelt es sich um die Region,
die bei dem bekannteren Smith-Magenis-Syndrom
(SMS) deletiert ist. Der Publikation ging 1996 ein
Bericht iiber zwei ahnliche Falle voraus. Dariiber
hinaus sind weltweit Berichte iiber annahernd 100
weitere Féalle zu finden. Da der Phanotyp mangels
markanter, spezifischer Dysmorphien schwierig
bzw. kaum wiederzuerkennen ist, ist das PLS ver-
mutlich unterdiagnostiziert. Seine Haufigkeit diirf-
te ahnlich wie bei dem klinisch besser erkenn-
baren und bekannteren SMS 1: 25.000 betragen,
zumal beide Syndrome pathogenetisch durch ihren
Entstehungsmechanismus verbunden sind.

Die fiir das PLS verantwortliche Mikroduplikation
sowie die fiir das ,Gegenstiick“, das SMS, ver-
antwortliche Mikrodeletion dieser Region wird
durch ein ungleiches crossing-over von sog. low
copy repeats (LCRs) in der elterlichen Keimbahn

' - -

o S

verursacht. Wie auch andere Mikrodeletions- bzw.
Mikroduplikationssyndrome werden SMS und PLS
durch rekurrierende chromosomale Rearrange-
ments auf dem Boden einer instabilen genomi-
schen Struktur verursacht. Eine nicht homologe
Rekombination (NAHR) zwischen wiederholt vor-
kommenden Sequenzen (LCRs) in inverser Orien-
tierung fiihrt zu Deletionen und Duplikationen der
dazwischen liegenden Sequenzen.

Das PLS beruht in der Regel auf einer de-novo-Mi-
kroduplikation. Diese entsteht meist nur in einer
der Keimzellen, die zur Schwangerschaft gefiihrt
haben. Familidres Vorkommen der Mikroduplika-
tion 17p11.2 wird nur ein einziges Mal bei einer
Mutter und ihren zwei Kindern beschrieben.

Erscheinungsbild

Die Hauptmerkmale des PLS konnen bei den ein-
zelnen Patienten in sehr variabler Auspragung
vorliegen. Dazu zahlen friihkindliche Hypotonie,
Ernahrungsschwierigkeiten, motorische Entwick-
lungsverzogerung, mentale Retardierung (eher mil-
de bis moderat, selten grenzwertige Intelligenz),
Kommunikationsstorungen und meist deutliche
Verhaltensstorungen. Bei allen Patienten wird eine
expressive und rezeptive Sprachstérung beobach-
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a)

b)

Abb. 2: (a) Darstellung der Duplikation (Abweichung nach unten) mit Ideogramm des gesamten Chromosoms 17. In (b)
ist der duplizierte Abschnitt mit den darin enthaltenen Genen zu sehen sowie die Klone des entsprechenden Abschnitts
auf Chromosom 17. Die Patienten-DNA wurde mit cy3 (griin) und die Kontroll-DNA mit cy5 (rot) markiert. Eine Duplika-

tion weicht nach unten von der Nulllinie ab.

tet, teilweise eine Echolalie und haufig eine Wort-
bildungsstérung im Sinne einer verbalen Apraxie.
Einige Patienten kommunizieren nur tiber Zeichen
und Bilder. Zu den Verhaltensstérungen zahlen
vor allem Aufmerksamkeitsdefizite, Hyperaktivitat
und autistische Merkmale, wie das Fehlen eines
adaquaten Spielverhaltens, wenig Blickkontakt,
sensorische Hypersensitivitat sowie repetitive Be-
wegungsablaufe und Beschaftigungen. Teilweise
werden pathologische EEG-Veranderungen be-
schrieben, die jedoch ohne das gleichzeitige Auf-
treten von Krampfanfallen vonstatten gehen und
keiner antiepileptischen Behandlung bedirfen.
Bei den betroffenen Kindern werden, wenn uber-
haupt, nur milde faziale Auffalligkeiten beschrie-
ben. Als faziale Gemeinsamkeiten lassen sich bei
den Betroffenen eine dreieckige Gesichtsform,
volle Wangen, ein verstrichenes Philtrum sowie
eine schmale Oberlippe beobachten. Das Fehlen
markanter Dysmorphien erschwert wie in unserem
Fall die klinische Einordnung. In etwa der Halfte
der Falle lassen sich echokardiographisch hamo-
dynamisch nicht wirksame, kleine Fehlbildungen
wie Herzscheidewanddefekte oder Herzklappen-
anomalien beobachten. Als haufiger Befund wird
uber Weitsichtigkeit berichtet, in einer Studie wer-

den zudem gehdufte Schlafapnoen bei betroffenen
Kindern beschrieben. Im Rahmen einer weiteren
Studie liber 28 PLS-Falle lieBen sich hingegen kei-
ne Schlafapnoen oder Atemwegsobstruktionen be-
obachten. Bei unserem Kind haben wir dennoch
sicherheitshalber eine Schlaflaboruntersuchung,
eine kardiologische Untersuchung sowie EEG-
und augendarztliche Kontrolle empfohlen. Zudem
wurden die Eltern und betreuenden Kinderarzte
ausfiihrlich Giber addquate symptombezogene The-
rapiemaBnahmen im Hinblick auf die bei PLS mdg-
lichen klinischen Befunde informiert.

Bedeutung fir weitere Schwangerschaften

Im Zusammenhang mit den unauffalligen Chro-
mosomen- und array-CGH-Befunden der Eltern
wurde die Mikroduplikation im Einklang mit der
bisherigen Literaturdatenlage als neu entstanden
beurteilt. Aufgrund der seltenen Moglichkeit eines
Keimbahnmosaiks ist die Wiederholungswahr-
scheinlichkeit bei einer weiteren Schwangerschaft
sehr gering. Im Falle einer weiteren Schwanger-
schaft wurde den Eltern eine vorgeburtliche Un-
tersuchung (Chorionzottenbiopsie oder Frucht-
wasserpunktion) empfohlen, um eine Mikro-
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duplikation 17p11.2 mittels MLPA oder array-CGH
molekulargenetisch ausschlieBen zu kénnen.

Schlussbemerkung

Mithilfe der molekularen Karyotypisierung, der so
genannten ,CHIP-Analyse* mittels array-CGH oder
SNP-array, lassen sich eine Reihe neuer Mikrode-
letions- bzw. Mikroduplikationssyndrome iden-
tifizieren, die durch rekurrierende chromosomale
Verluste oder Zugewinne von genetischem Mate-
rial kleiner als 5-10 Megabasen (Mb) verursacht
werden. Denn eine konventionelle Chromosomen-
analyse kann chromosomale Rearrangements erst
ab einer GroBe von etwa 5-10 Mb detektieren.
Mikrodeletionssyndrome mit wiedererkennbarem
Phanotyp, wie u. a. die ,altbekannten“ Syndrome
Williams-Beuren-, Prader-Willi-, DiGeorge-/VCF-,
Wolf-Hirschhorn-, Cri-du-Chat- oder Miller-Dieker-
Syndrom, lassen sich bei konkreter Verdachtsdiag-
nose durch den Einsatz spezifischer DNA-Sonden,
wie beispielsweise FISH oder MLPA nachweisen.
Die gesamtgenomischen hochauflosenden Unter-
suchungen, wie die array-CGH oder SNP-array, er-
moglichen zudem wie oben erwahnt eine Diagno-
sestellung von ,neuen” Syndromen sowie von Syn-
dromen mit schwer wiedererkennbarem Phanotyp.
Fur derartige Falle etablierte Slavotinek 2008 den
Begriff ,reverse dysmorphology“. Diese neuen
Technologien stellen zweifellos einen groBen Fort-
schritt und eine Hilfe fir den klinischen Genetiker

dar. Denn die groBe Vielzahl von Syndromen, die
mit geistiger Behinderung einhergehen und zudem
haufig eine enorme klinische Variabilitat aufwei-
sen, stellen ihn vor eine groBe Herausforderung.
Dies soll jedoch nicht den Stellenwert der notwen-
digen umfassenden Kenntnis des Phanotyps in der
klinischen Genetik herabsetzen — zumal die Fra-
gen der Eltern durch den alleinigen Nachweis der
ursachlichen genetischen Verdnderung natiirlich
nicht zufriedenstellend beantwortet sind. Ein aus-
fiihrliches Gesprach mit dem klinischen Genetiker
ist fiir die Eltern eines Kindes mit syndromaler Er-
krankung erfahrungsgemaB sehr hilfreich, ebenso
die Kontaktaufnahme mit entsprechenden Selbst-
hilfegruppen.

Aufruf

Fir die Familie aus diesem Fallbeispiel konnten
wir tUber die LEONA-Selbsthilfegruppe fiir Eltern
chromosomal geschadigter Kinder leider nur Kon-
takt zu einer einzigen dort gemeldeten Familie
herstellen. Deshalb moéchten wir die Leser unseres
Artikels bitten, sollten Sie weitere Familien mit
dem PLS kennen bzw. betreuen, sich im Hinblick
auf die Moglichkeit einer Kontaktaufnahme an uns

zu wenden.
Eva Rossier
Sonja Dahlum
Glinther Rettenberger
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Info ...

Sprechzeiten:
Montag bis Frei-
tag von 8:00 bis
17:00 Uhr.

Adresse:
BiichsenstraBe 20
70174 Stuttgart

Telefon:
0711 22009230

Telefax:
0711 220092320

Eroffnungsfeier des genetikum Stuttgart
Am 22. Februar wurde die neue humangenetische
Beratungspraxis im Herzen Stuttgarts feierlich er-
offnet. Uber 40 Arzte der Region folgten der Ein-
ladung in die BiichsenstraBe 20, um die stilvolle
Atmosphare der neuen Raumlichkeiten und das
hier tatige Arzteteam kennenzulernen. Zeremoni-
ell wurde die Eréffnung mit einer BegriiBungsrede
durch Frau Dr. med. Gabriele du Bois und Herrn
Dr. med. Karl Mehnert begangen. Bei kaltem Buf-
fet und Einweihungsschoppen waren die Gaste
anschlieBend zu Begegnung und gegenseitigem
Austausch mit den zukiinftig am Standort Stutt-
gart vertretenen humangenetischen Facharzten
eingeladen. Mit ihrer langjahrigen Erfahrung und
Kompetenz werden neben Frau Dr. med. Gabriele
du Bois hier auch Frau Dr. med. Eva Rossier, Herr
Prof. Dr. med. Horst Hameister und Herr Prof. Dr.
med. Gholamali Tariverdian ihren arztlichen Kolle-
gen und Patienten der Region in allen Fragen rund
um die Behandlungs- und Diagnosemoglichkeiten
bei erblich bedingten Erkrankungen zur Seite ste-
hen. Um den Gésten einen Einblick in die Arbeit
am genetikum zu bieten, wurden verschiedene
Praxisbeispiele aus dem Alltag des genetischen
Zentrums vorgestellt. Fiir offene Fragen und Er-
klarungen stand das Stuttgarter Team am gene-
tikum bis zum spaten Abend zur Verfligung. Ins-
besondere die zahlreichen Fallbeispiele aus dem
arztlichen Alltag regten die Besucher zu vielseiti-
gen Gesprachen und Diskussionen an.

Der neue Beratungsstandort bietet den Arzten im
GroBraum Stuttgart eine einzigartige und ortsnahe
Unterstiitzung bei der Behandlung ihrer Patienten
und das Team des genetikum ist sehr erfreut, die
bisherigen guten Kontakte zu den Arzten dieser
Region noch weiter ausbauen zu koénnen.

Daniela Cramer

Frau Dr. du Bois und Herr Dr. Mehnert bei der Ansprache zur Er6ffnung in Stuttgart
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Down Syndrom und ich

Am 21. Méarz wurde der Welt-Down-Syndrom-Tag
zelebriert — eine Institution des international ta-
tigen Interessenverbands Down Syndrome Inter-
national (DSi), die nun bereits zum sechsten Mal
Menschen in aller Welt dazu aufruft, hinzuschau-
en und auf Kinder, Jugendliche oder Erwachsene
mit Down-Syndrom zuzugehen. Und dabei wurde
dieses Datum nicht zufdllig gewdahlt: Es spielt
auf das 21. Chromosomenpaar an, das bei Men-
schen mit ,Trisomie 21“ um ein drittes Chromo-
som erweitert ist — allein in Deutschland gibt es
rund 50.000 Menschen mit diesem Syndrom. Im
Rahmen der Kampagne setzen sich vielzdhlige In-
itiativen, Vereine und Selbsthilfegruppen fir die
Wiirde, die Rechte und das Wohlergehen von Men-
schen mit Trisomie 21 ein und veranstalten Begeg-
nungen und Events aller Art, um die breite Auf-
merksamkeit der Gesellschaft auf den Alltag, die
Fahigkeiten und die besonderen Leistungen von
Menschen mit Down-Syndrom zu lenken.

Dabei hat das Deutsche Down-Syndrom InfoCen-
ter in diesem Jahr ein ganz besonderes Ereignis
prasentiert: Neben der Preisverleihung des ,Mo-
ritz* und des ,Goldenen Chromosoms“, die die-
ses Jahr an die Fotografin Conny Wenk und den

ersten deutschen DS-Marathonlaufer Christian
Hirsch gingen, stand am 25.3. zudem die Erstauf-
fihrung des Films ,Down-Syndrom und ich“ auf
dem Programm. In dem einzigartigen Film von Co-
ra Halder, Leiterin des Deutschen Down-Syndrom
InfoCenters, berichten fiinf junge Erwachsene mit
Trisomie 21 von ihrem Leben mit dem Syndrom.
Die Hauptdarsteller haben wahrend der Drehtage
immer wieder beispielloses Durchhaltevermdgen,
einzigartiges Expertenwissen und flotten Humor
bewiesen, wofiir ihnen bei der Premiere unzahli-
ges Lob und Anerkennung zuteil wurde. Beglei-
tet wird der Film von einer Broschiire, die alles
Wissenswerte liber das Down-Syndrom beschreibt
und in leichter Sprache verfasst ist, so dass sie
flir Menschen mit Down-Syndrom verstandlich
ist. Mehr zur Veranstaltung und dem Deutschen
Down-Syndrom InfoCenter erfahren Sie unter
www.ds-infocenter.de.

Daniela Cramer

Szene aus dem Film ,Down-Syndrom und ich”, Copyright: Medienwerkstatt Franken e.V.
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Seltene Erkrankungen

Myotone Dystrophien

Genetische Diagnostik..

Die erblich bedingten Myotonien sind eine
Gruppe von Muskelerkrankungen, die durch
verzogerte Muskelerschlaffung charakteri-
siert sind. Klinisch werden sie in der Regel
in zwei Gruppen eingeteilt: die myotonen
Dystrophien und die nicht-dystrophen My-
otonien. Die nicht-dystrophen Myotonien
werden durch Mutationen in denjenigen
Genen verursacht, die die Information fir
die muskularen Kanalproteine tragen (,Ka-
nalopathien”).

Bei den myotonen Dystrophien handelt es sich um
Multisystemerkrankungen, bei denen neben den
muskuldren Symptomen auch andere Organe be-
troffen sind. Dabei wird zwischen zwei Typen un-
terschieden, die beide autosomal dominant vererbt
werden: der Myotonen Dystrophie Typ 1 (DM1,
Dystrophia myotonica Steinert) und der Myotonen
Dystrophie Typ 2 (DM2, proximale myotone Myo-
pathie, PROMM). Die Haufigkeit beider Erkran-
kungen wird in Deutschland auf etwa 1:10.000—
1:15.000 geschatzt. Damit zahlt die Gruppe myo-
toner Dystrophien zu den beim Erwachsenen am

Was erwartet Sie?

Individueller Website-Check-up

Zertifikat

Uy NOVARTIS

Fiir Sie spielt Online-Marketing eine wichtige Rolle?

Dann melden Sie die Webseite Ihrer Klinik bis zum
31. Juli 2011 an - selbstverstéandlich kostenlos!

Alle Teilnehmer, deren Homepage die Qualitatskriterien
einer patientenfreundlichen Webseite erfillt, erhalten
- platzierungsunabhangig — das ,,imedON-Zertifikat“.

haufigsten vorkommenden Muskelerkrankungen
unseres Kulturkreises. Es wird vermutet, dass
DM1 und DM2 in den Landern auBerhalb Mitteleu-
ropas deutlich seltener vorkommen.

Myotone Dystrophie Typ 1 (Curschmann-
Steinert-Syndrom)

Die myotone Dystrophie Typ 1 (OMIM #160900)
wurde 1909 klinisch von Steinert beschrieben (vgl.
Steinert). Neben der bereits genannten Muskel-
steifheit (Myotonie) treten als weitere muskulare
Symptome vor allem Muskelschwache und Mus-
kelatrophie in den Hdnden und Beinen sowie ei-
ne Veranderung der Gesichtsmuskulatur auf, die
auch als ,Facies myotonica“ bezeichnet wird.

Zu den nicht-muskuldren Symptomen der DM1
zahlen in erster Linie die Linsentriibung (Katarakt
oder ,grauer Star“), Herzproblematiken (Kardio-
myopathie und Reizleitungsstérungen) sowie en-
dokrine Stérungen wie beispielsweise ein Hypo-
gonadismus (Mangel an Geschlechtshormonen),
der vorwiegend bei Mannern auftritt. In einigen
Fallen kann auch ein Diabetes mellitus auftreten.

lhr Kostenloser Website Check-up!
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Des Weiteren konnen Hautveranderungen, redu-
zierte Funktionen innerhalb des Immunsystems
und Beeintrachtigungen der geistigen Fahigkei-
ten hinzukommen. Aufgrund der enormen pha-
notypischen Variabilitdit der DM1 werden in der
Regel drei klinische Formen zur Beschreibung des
Krankheitsbildes unterschieden:
© die adulte Form, die sich in der Regel erst im
hohen Alter entwickelt und sich vorwiegend
durch eine Linsentriibung und eine Ptosis au-
Bert,
® die klassische Form, die im frithen Erwachse-
nenalter auftritt und durch Myotonie, ,Facies
myotonica“ und die beschriebene extramusku-
lare Symptomatik charakterisiert ist,
© die kongenitale Form, die sich teilweise be-
reits intrauterin manifestiert. Diese Form geht
nach der Geburt meist mit schweren Muskel-
hypotonien (,floppy infant” und zeltformig
offenstehender Mund) sowie geistigen Beein-
trachtigungen einher. Dabei tritt die konge-
nitale Form der DM1 fast ausschlieBlich dann
auf, wenn das verlangerte Repeat von der
Mutter stammt.
Erst 1992, ein Jahr nach der Entdeckung des neu-
en Mutationstyps ,Trinukleotid-Repeat-Expansion*”
beim fragilen X-Syndrom, konnte die genetische
Ursache der DM1 identifiziert werden. Sie liegt in
einer abnormen Verlangerung des CTG-Repeats
in der 3' untranslierten Region im letzten Exon
des DMPK-Gens (Dystrophia myotonica Proteinki-
nase), welches sich auf dem langen Arm des 19.
Chromosoms befindet (vgl. Brook et al.). Wahrend
sich bei gesunden Kontrollpersonen 5-37 CTG-
Einheiten im DMPK-Gen nachweisen lassen, ist
die Anzahl der CTG-Repeats bei Betroffenen viel
hoher: Sie weisen mindestens 50 CTG-Repeats
auf, wobei in einigen Fallen sogar Repeatlangen
von bis zu etwa 4000 beschrieben wurden.
Aufgrund der dominanten Vererbungsweise liegt
das Erkrankungsrisiko fiir die Nachkommen von
Betroffenen bei 50 %. Bei der Vererbung ist das
Phanomen der klinischen Antizipation seit langem
bekannt: So tritt die Erkrankung von Generation
zu Generation frither auf und erschwert sich zu-
nehmend. Dabei besteht eine gewisse Korrelati-
on zwischen der Repeatldnge und der klinischen
Auspragung der Erkrankung. Bei Patienten, die im
Erwachsenenalter erkranken, findet sich meist ein
kurzes CTG-Repeat, wohingegen sich bei konge-

nital betroffenen Kindern in der Regel ein Repeat
mit iber 500 CTG-Einheiten nachweisen lasst. Da
die Ubergange flieBend sind, kénnen keine siche-
ren pradiktiven Aussagen beziiglich der klinischen
Form getroffen werden, insbesondere nicht im
Rahmen einer Pranataldiagnostik.

Myotone Dystrophie Typ 2 (PROMM)

Die Myotone Dystrophie Typ 2 (OMIM #116955)
wurde 1994 von Ricker und Kollegen beschrieben
(vgl. Ricker et al.). Da die Muskelschwéache vor-
wiegend in der proximalen Muskulatur wie Ober-
arm und Oberschenkel auftrifft, wird die Erkran-
kung auch als PROMM (Proximale Myotone Myo-
pathie) bezeichnet. Die klinischen Symptome der
myotonen Dystrophie Typ 2 tilberschneiden sich in
vielerlei Hinsicht mit denen der myotonen Dystro-
phie Typ 1; allerdings ist die DM2 im Vergleich
zur DM1 normalerweise geringer ausgepragt und
betrifft vor allem Hande und Beine. Die Muskel-
schwache kann sich im Verlauf der Erkrankung,
wie bei DM1, auch auf die Gesichtsmuskulatur so-
wie die distalen Muskeln ausweiten. Eine Muskel-
atrophie ist typischerweise im Bereich der Ober-
schenkel- sowie der Schulter- und Oberarmmusku-
latur zu finden. Muskelschmerzen treten bei Pati-
enten mit einer DM2 wesentlich haufiger spontan
oder nach Belastung auf. Sie konnen unter Um-
stdnden sehr intensiv sein und unterschiedlich
lange andauern. Die nicht-muskuldren Symptome
wie Katarakt, Kardiomyopathie, Hypogonadismus
und Diabetes mellitus sind im Vergleich zu DM]1
ebenfalls meist geringer ausgepragt. Vermehrtes
Schwitzen und eine Wadenhypertrophie treten
hingegen ausschlieBlich bei der DM2 auf.

Die der DM2 zugrundeliegende genetische Veran-
derung konnte im Jahre 2001 identifiziert werden
(vgl. Liquori et al.). Dabei handelt es sich um ein
abnorm verlangertes CCTG-Repeat im Intron 1 des
ZNF9-Gens (zinc finger protein 9) auf dem langen
Arm von Chromosom 3. Wahrend gesunde Perso-
nen bis zu 27 CCTG-Kopien auf einem ZNF9-Allel
tragen, lassen sich bei DM2-Patienten etwa 75 bis
uber 10000 CCTG-Einheiten auf einem expandier-
ten ZNF9-Allel nachweisen.

Eine wesentliche Eigenschaft der DM2 ist, dass
es nach heutigem Kenntnisstand keine konkreten
Hinweise fiir eine kongenitale Form gibt. Dartiiber
hinaus ist bei diesem Typ das Phanomen der Kklini-
schen Antizipation kaum erkennbar.
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Abbildung 1: Die Southern-Analyse zeigt die genetische Antizipation. In den Folgegenerationen konnte jeweils eine
deutliche Expansion des CTG-Repeats nachgewiesen werden. Die mit N bezeichneten Banden entsprechen dem Repeat
des normalen DMPK-Allels. Die DNA der GroBmutter (mittlere Spur) weist zusatzlich ein DMPK-Allel mit etwa 250 CTG-
Einheiten auf. Bei der Mutter des betroffenen Kindes ist das Repeat bereits auf etwa 500 CTG-Einheiten angewachsen,
beim Kind auf etwa 1000 CTG-Einheiten. Die GroBmutter weist eine sehr milde adulte Form der DM1 auf, die sich prak-
tisch nur auf eine Linsentribung beschrankt. lhre Tochter zeigt eine klassische Form der DM1 mit einer deutlichen Ptosis
sowie einer Myotonie und das Kind ist von einer schweren kongenitalen Form der DM1 betroffen.

Genetische Instabilitdat bei Myotoner Dys-
trophie Typ 1 und Typ 2

Das Phanomen der klinischen Antizipation lasst
sich anhand der genetischen Antizipation erkla-
ren, d. h. durch das Vorliegen eines Repeats in
veranderter Lange bei den Nachkommen (siehe
Abb. 1). Denn CTG-Repeats bzw. CCTG-Repeats,
die nicht mehr im Normbereich liegen, werden in-
stabil. Dies fuhrt dazu, dass sich das expandier-
te Repeat im Zuge der Weitergabe an die nachste
Generation noch weiter verlangert. Wahrend diese
genetische Antizipation sowohl bei der DM1 als
auch bei der DM2 sehr ausgepragt ist, lasst sich
die klinische Antizipation hingegen praktisch nur
bei der DM1 beobachten.

Auf ahnliche Art und Weise geht auch der beiden
Erkrankungen zugrundeliegende Pathomechanis-
mus vonstatten. Hierbei werden die abnormen
Repeat-Expansionen beim Ablesen des Gens mit
in die RNA tibernommen. Aufgrund der fehlerhaft

expandierten Repeatanteile entstehen Sekundar-
strukturen der RNA, an die sich im Zellkern be-
stimmte Proteine binden. Hierdurch wird die RNA
unloslich und anschlieBend in Einschlusskdrpern
vorwiegend im Zellkern angereichert. Dies ist die
ausschlaggebende Ursache fiir das weiterhin fehl-
gesteuerte SpleiBen der alternativen RNAs und so-
mit fur das Auftreten organspezifischer Fehlfunk-
tionen.

Differentialdiagnostische Aspekte

Um einen klinischen Nachweis der myotonen Ent-
ladungsserien zu erbringen, gilt die EMG-Untersu-
chung als wegweisend. Eine augenarztliche Un-
tersuchung auf Linsentribung kann haufig eben-
falls hilfreich sein. Eine myotone Reaktion wird
bei einigen Patienten mit einer klassischen Form
der DM1 bereits durch ,Handeschiitteln* oder pro-
vozierten ,Lidschlag” offensichtlich.
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Bei Verdacht auf DM2 sollte aus differentialdiag-
nostischer Sicht auch eine nicht-genetisch beding-
te Polymyositis in Betracht gezogen werden. Auch
andere genetisch bedingte Krankheiten, wie die
adulte Form des Morbus Pompe oder eine Glieder-
gurtel-Muskeldystrophie miissen in Betracht gezo-
gen werden.

Andere seltene Myopathien, wie beispielsweise
eine Einschlusskorper-Myopathie oder die Mito-
chondriopathien, weisen zum Teil ebenfalls Symp-
tome einer DM1 bzw. einer DM2 auf, werden aber
in der Regel erst nach Ausschluss der haufigeren
DM1 bzw. DM2 analysiert. Fiir die kongenitale
Form der DM1, insbesondere im Hinblick auf Neu-
geborene mit einer ,floppy infant“-Symptomatik,
sollte auch das Prader-Willi-Syndrom oder eine
Spinale Muskelatrophie in Betracht gezogen wer-
den.

Molekulargenetische Diagnostik der DM1
und der DM2

Beide Erkrankungsformen lassen sich durch eine
DNA-Analyse diagnostizieren. Eine Chromoso-
menanalyse ist hierbei nicht indiziert, da diese
Erkrankungen zytogenetisch nicht nachzuweisen
sind. Aufgrund des Gendiagnostikgesetzes, wel-
ches zum 01.02.2010 in Kraft getreten ist, muss der
Patient vor seiner schriftlichen Einwilligung tber
Wesen, Bedeutung und Tragweite der durchzufiih-
renden genetischen Untersuchung aufgeklart wer-
den. Bei einer pradiktiven Diagnostik, d. h. wenn
der Ratsuchende keine Symptome der Erkrankung
aufweist, hat vor der genetischen Untersuchung
zundchst eine humangenetische Beratung zu er-
folgen.

Bei beiden Erkrankungen kann die Verdachtsdia-
gnose in einigen Fallen bereits durch eine PCR-
Analyse verworfen werden, sofern jeweils zwei
Repeats im Normbereich nachgewiesen werden
konnen. Ist dies nicht moglich, ist eine erweiterte
Analyse zum Ausschluss oder Nachweis eines ex-
pandierten Repeats durchzufiihren. Hierzu ist ent-
weder den Einsatz einer speziellen PCR- (Triple-
oder Long-Range-PCR) oder einer Southern-Analy-
se erforderlich, die zudem auch eine Abschatzung
der Repeatlange groBer Expansionen zuldsst (sie-
he Abb. 1).
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array-CGH

Die array-CGH
gewinnt in der
Prénataldiagnos-
tik, insbesondere
bei auffalligen
Ultraschallbe-
funden, eine
zunehmende
Bedeutung zur
Abklarung von
chromosomalen
Mikrodeletionen
und Duplikati-
onen.

Pranataldia

ein EINDIlICK indie Statistik

Die gesamte Pranaldiagnostik hat in der
Vergangenheit einen wichtigen Stellenwert
in der Schwangerenbetreuung eingenom-
men. Am genetikum wurden in den letzten
20 Jahren Uber 55.000 Fruchtwasserproben
und mehr als 2.000 Chorionzottenbiopsien
analysiert.

In der Pranataldiagnostik haben sich in den letz-
ten Jahren enorme Fortschritte sowohl im Bereich
der Sonografie als auch in der humangenetischen
Diagnostik vollzogen, was zu einer Reihe von gra-
vierenden Veranderungen fihrte.

Moderne Ultraschalldiagnostik

Insbesondere die technische Entwicklung der Ul-
traschallgerdte mit einer zunehmend besseren
Bildgebung und hochauflésenden Farbdopplerge-
raten ermoglichen eine sehr prazise Diagnostik,
die bis vor wenigen Jahren noch undenkbar war.
Auf Grund dieser Entwicklung entscheiden sich
viele Frauen, auch im Alter von uber 35 Jahren,
bei sonografisch unauffdlligen Befunden immer
haufiger gegen eine invasive Pranataldiagnostik.
Gerade die zunehmende Bedeutung des Ersttri-
mester-Screening, bei dem durch die Messung der
Nackentransparenz in Kombination mit der Be-
stimmung von PAPP-A und B-hCG im mitterlichen
Blut eine Risikokalkulation insbesondere auf das
Vorliegen einer Trisomie 21 durchgefiihrt wird, hat
zu diesem Trend beigetragen.

Amniozentesen am genetikum

Die oben genannte Entwicklung konnte auch am
genetikum festgestellt werden. Denn in den letzten
Jahren ist die Anzahl an Amniozentesen ricklau-
fig, was nur in geringem MaBe auf die sinkenden
Geburtenzahlen zurickzufiihren ist. Insgesamt
zeigten 3 % der Amniozentesen eine auffallige
Chromosomenanalyse (siehe Abb. 1). Gleichzeitig

AC auffallig.
3%

————

AC unauffallig
97%

Abb. 1: Anteil auffélliger und unauffalliger Amniozente-
sen am genetikum in den Jahren 1993 bis 2010, N=52397

hat sich der Anteil der auffalligen Chromosomen-
befunde im Rahmen einer Amniozentese innerhalb
der letzten 8 Jahre fast verdoppelt (siehe Abb. 2).
Sind beim Ersttrimester-Screening oder bei der
Feinultraschalluntersuchung Auffalligkeiten fest-
zustellen, werden als weitergehende diagnosti-
sche Hilfen zur Abklarung haufig eine Chorionzot-
tenbiopsie oder Amniozentese durchgefiihrt.
Wahrend bei der Chorionzottenbiopsie und Am-
niozentese frither im Wesentlichen numerische
Chromosomenaberrationen abgeklart wurden,
kann heute durch neue Methoden in der humange-
netischen Diagnostik das gesamte Genom immer
detaillierter bis auf die Ebene einzelner Erbanla-
gen abgeklart werden.

array-CGH

In diesem Zusammenhang spielt insbesondere die
pranatale array-CGH, mit der chromosomale Mik-
rodeletionen und -duplikationen erfasst werden
konnen, eine immer groBere Rolle. Gerade dann,
wenn Auffalligkeiten im Ultraschall entdeckt wer-
den und die konventionelle Chromosomenanaly-
se einen unauffalligen Befund ergibt, wird unter
Berticksichtigung der entsprechenden Kriterien
eine array-CGH empfohlen. Bei Hinweisen auf
syndromspezifische Auffalligkeiten im Ultraschall
kann auch eine Einzelgendiagnostik, z. B. auf ein
Noonan-Syndrom, eine Achondroplasie, eine Cys-
tische Fibrose, eine Osteogenesis imperfecta oder
eine Thanathophore Dysplasie indiziert sein.

Indikationen flr die Amniozentese

Die Indikationen ,auffalliger Ultraschallbefund”
und ,auffadlliges Ersttrimester-Screening” zur
Durchfiihrung der Amniozentese haben zugenom-
men und machten in den letzten 4 Jahren zusam-
men durchschnittlich einen Anteil von 16 %, mit
steigender Tendenz, aus.

Nach wie vor ist das ,erhohte mitterliche Alter”
mit 65 % immer noch die Hauptindikation fiir eine
Amniozentese und somit das wesentliche Kriteri-
um flr die invasive Pranataldiagnostik, auch un-
abhangig von der Ultraschalluntersuchung.
Jedoch hat eine Analyse von Trisomie-21-Befun-
den (n=115) der letzten 4 Jahre gezeigt, dass in
36 % der Falle das ,erhohte miitterliche Alter* bei
gleichzeitig unauffalligem Ultraschall die Indikati-
on fur die Amniozentese war (siehe Abb. 4).

nostik a
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Abb. 2: Anteil auffédlliger Amniozentesen am genetikum in den Jahren 2002 bis 2010

Auffallige Befunde
Betrachtet man die Verteilung der Ergebnisse der
auffalligen Befunde, so wird deutlich, dass die
Trisomie 21 mit einem Anteil von 33 % unter den
Chromosomenaberrationen zwar im Gesamten be-
erhéhtes miitterliches Alter
auffalliger Ersttrimestertest

psychische Belastung

auffalliger Ultraschallbefund

SS mit Cl a ung

Chromosomenstérung in der Familie

auffalliger Triple-Test

belastete Familienanamnese

Chromosomenveréanderung der Eltern

wiederholte Aborte

Verwandtenehe

trachtet die haufigste Auffalligkeit darstellt, den-
noch machen alle anderen chromosomalen Auffal-
ligkeiten zusammen ein Anteil von 67 % aus (siehe
Abb. b).

65,0%

Abb. 3: Indikationen zur Amniozentese am genetikum in den Jahren 2007 bis 2010
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auffalliger Ultraschall

erhohtes mutterliches Alter

34,8%

35,7%

Abb.4: Indikationen zur Amniozentese bei Trisomie-21-Befunden am genetikum in den Jahren 2007 bis 2010

Hierdurch wird deutlich, dass die invasive Pra-
nataldiagnostik nicht primar nur ein ,Screening”
auf das Down-Syndrom ist.

Chorionzottenbiopsie

Die Befunde der Chorionzottenbiopsien zeigten
mit 21 % erwartungsgemalB eine deutlich héhere
Rate an chromosomalen Auffalligkeiten im Ver-
gleich zu den Amniozentesen (3 %).

Andere
Chromosomen-
aberrationen

67%

Auch fiir die Chorionzottenbiopsie gelten im We-
sentlichen die gleichen Aussagen beziiglich der
Auswirkungen, die durch die Fortschritte in der
Ultraschalltechnik und die neuen Mdglichkeiten in
der humangenetischen Diagnostik erzielt werden.
Allerdings spielt hier insbesondere der friihere
Zeitpunkt der Untersuchung eine Rolle. Gerade
durch die enormen Fortschritte bei der Ultraschall-
technik kénnen heute schon in einer sehr friihen
Schwangerschaft Details und auch Auffalligkeiten

Trisomie 21
33%

Abb. 5: Anteil der Trisomie-21-Befunde in der Amniozentese am genetikum in den Jahren 1993 bis 2010, N=1514
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Abb. 6: Verteilung der auffalligen Amniozentese-Befunde am genetikum in den Jahren 1993 bis 2010

beim Feten festgestellt werden. Werden schon
frih sonografische Abweichungen festgestellt,
wird hdaufiger eine Chorionzottenbiopsie, die
schon ab der 11. Schwangerschaftswoche durch-
gefihrt werden kann, empfohlen. Dabei werden
u. a. auch chromosomale Auffalligkeiten entdeckt,
die teilweise kurze Zeit spater in einer Fehlgeburt
enden und im Rahmen einer Amniozentese nicht
erfasst worden waren.

An dieser Stelle sei erganzend darauf hingewie-
sen, dass die Chorionzottenbiopsie die Methode
der Wahl ist, um prénatale molekulargenetische
Untersuchungen zur Abklarung von monogene-
tischen Erkrankungen, wie z. B. der Cystischen
Fibrose, dem Fragilen-X-Syndrom oder einer spi-
nalen Muskeldystrophie, durchzufiihren.

Petra Freilinger
Karl Mehnert

CVS unauffallig
79%

Abb. 7: Anteil unauffélliger und auffélliger Chorionzottenbiopsien am genetikum in den Jahren 1993 bis 2010, N=2553
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D as

Kontakt

Boblingen
Elsa-Brandstrom-
StraBe 10

71032 Boblingen
07031 721818

Stuttgart
BiichsenstraBe 20
70174 Stuttgart
0711 22009230

Das genetikum steht mit seinen Standorten
in Neu-Ulm, Prien, Minchen, Stuttgart und
Boblingen den Partnerpraxen, den Zusen-
dern und auch Patienten noch ortsnaher
zur Seite.

Das genetikum BoOblingen wurde 1993 als Insti-
tut fir Chromosomendiagnostik und Genetische
Beratung gegrindet und steht seither unter der
gemeinsamen Leitung von Frau Dr. med. Gabriele
du Bois, Facharztin flir Humangenetik, und Frau
Dr. rer. nat. Eva Daumiller, Biologin und Fachhu-
mangenetikerin (GfH). Das Besondere am Stand-
ort Boblingen liegt darin, dass hier humangene-
tische Beratung in enger Verbindung mit symp-
tomspezifischer genetischer Diagnostik erfolgt
— dabei liegt der Schwerpunkt auf der pranatalen
und postnatalen Chromosomenanalyse. Auf die-
se Weise wird der GroBraum Stuttgart-Béblingen
mit einem umfassenden Spektrum an human-
genetischen Dienstleistungen versorgt und eine
optimale und ortsnahe Versorgung der Patienten
gewahrleistet. Als erfahrenes und bekanntes Zy-
togenetiklabor genieBt das genetikum Bdblingen
einen hervorragenden Ruf und unterhalt ein weit-
laufiges Kontaktnetz zu niedergelassenen Arzten
und Kliniken aus der Umgebung. Mit dem neuen

L1

Abb. 1: Blick in den Flur

genetikum
Humangenetische Beratung

genetikum-Beratungsstandort in der Innenstadt
Stuttgarts sind somit zwei ortsnahe Anlaufstellen
flir kompetente humangenetische Beratung und
Diagnostik entstanden.

Die Vorgeschichte

Wahrend das Institut fiir Chromosomendiagnostik
und Genetische Beratung zunachst in Echterdin-
gen aufgebaut wurde, ist es seit 2001 auf dem Ge-
lande des Klinikums Boblingen angesiedelt. Ne-
ben den direkten Leistungen am Klinikum werden
zahlreiche weitere Kliniken sowie niedergelassene
Frauen- und Kinderarzte der Region von hier aus
beraten und versorgt. Fir den Umzug des Insti-
tuts hatten sich seinerzeit der Chefarzt der Frau-
enklinik, Herr PD Dr. Weiss, sowie der Chefarzt
der Kinderklinik, Herr Prof. Dr. Teufel, stark ge-
macht, mit dem Ziel, ein perinatales Zentrum aus
Frauenklinik, Kinderklinik und Humangenetik am
Boblinger Krankenhaus zu erschaffen. Die erfolg-
reiche Zusammenarbeit hat sich seither auf weite-
re Fachbereiche sowie auf den gesamten Klinik-
verbund Sudwest ausgeweitet. So bestehen heute
gute Kontakte zu Brustzentrum, Darmzentrum und
auch zur neurologischen Klinik.
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und symptomspezifische Diagnostik
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Abb. 2: Die Laborrdume in Béblingen

lysen, 6600 Blutanalysen und tber 1700 Chorion- Info ...
biopsieuntersuchungen durchgefiihrt. Im Rahmen © soit 1993
der Fruchtwasseranalyse wird auch die Durchfiih-

rung eines pranatalen Schnelltests angeboten — ©® 3000 Beratun-
dieser kann innerhalb von 24 Stunden Auskunft gen

liber die haufigen Trisomien beim Kind geben. Zu

den weiteren Leistungen gehdren molekular-zyto- © 21000 Frucht-
genetische Analysen fiir Mikrodeletions-Syndrome wasserana-
sowie das Subtelomerscreening. Das Labor steht GEe

unter der Leitung der studierten Biologin und © 6600 Blutana-

Fachhumangenetikerin Frau Dr. Daumiller. Nach
ihrer Promotion am physiologisch-chemischen
Institut der Universitat Tiibingen im Bereich der

lysen

1700 Chorion-

Die genetische Beratung Leukdmieforschung sammelte sie wahrend ihrer blopsieunter:

Ein besonderer Schwerpunkt des genetikum Bob-  6-jahrigen Tatigkeit als Laborleiterin in der klini- S

lingen liegt in der genetischen Beratung, die von  schen Genetik des Olgahospitals Stuttgart bereits Partnerkliniken

Frau Dr. du Bois durchgefiihrt wird. Die berufliche = umfassende Erfahrungen. © Schormdort

Karriere der Facharztin flir Humangenetik begann  Am genetikum Boblingen unterstiitzen insgesamt

im Institut fir Humangenetik in Minster, in dem 12 langjahrige Mitarbeiterinnen niedergelassene © Niirtingen

sie ein Jahr lang als Assistentin bei Prof. Dr. Wi-  Arzte in der Region bei der Diagnostik und Be- T —

dukind Lenz tatig war, gefolgt von einer 3-jahri- ratung von Patienten mit genetisch bedingten

gen Beschaftigung an der Kinderklinik Tibingen. Erkrankungen, unerfiilltem Kinderwunsch, wie- ©® Ruit

Nach einer Familienpause genoss sie die fortfith- derholten Fehlgeburten, Infertilitdt, geplanter IVF 6 Filderstadt

rende Ausbildung unter Prof. Dr. Haberlandt und und ICSI sowie bei Fragen zur Pranataldiagnostik,

Prof. Dr. Kaiser am Institut fiir Humangenetik der  familidren Tumorerkrankungen und bei der Abkla- © Stuttgart

Universitat Tibingen sowie in der Klinischen Ge- rung etwaiger Wiederholungsrisiken flir familiare © Aalen

netik des Olgahospitals Stuttgart bei Dr. Heilbron-  Erkrankungen. Der Zusammenschluss ist sowohl

ner. Seit der Griindung des Instituts fiir Chromoso-  fiir das genetikum als auch fiir das Institut von Partnerpraxen

mendiagnostik und genetische Beratung hat Frau groBer Bedeutung. Beide Seiten profitieren in ho- o Walblnoen

Dr. du Bois bereits tiber 3000 Beratungen durchge- hem MaBe von der engeren Kooperation und dem

fuhrt; dabei kénnen Ratsuchende in groBem MaBe verstarkten fachlichen Austausch. Nicht zuletzt ©® Sillenbuch

von ihrer langjahrigen Erfahrung und psychothe- kommt dies auch unseren Partnern und ihren Pa-

rapeutischen Weiterbildung profitieren. Die In- tienten zugute. @ g

anspruchnahme der humangenetischen Beratung © Donaueschin-

ist insbesondere bei auffdlligen vorgeburtlichen Daniela Cramer gen

Untersuchungen, bei bekannten Chromosomen- © Calw

stérungen in vorausgegangenen Schwangerschaf-

ten, bei der Medikamenteneinnahme wahrend der ©® Nagold

Schwangerschaft, bei wiederholten Fehlgeburten, -

bei Sterilitat sowie im Fall erblicher Erkrankungen

oder Fehlbildungen in der Familie ratsam. ©® Echterdingen
® Boblingen

Angewandte Chromosomendiagnostik

Der andere Schwerpunkt des Boblinger Labors
liegt in der Chromosomendiagnostik, vor allem im
Bereich der pranatalen Analyse aus Fruchtwasser
und Chorionzotten sowie in der postnatalen Analy-
se aus Blut und Abort-Gewebe. Seit der Gruindung
des Instituts vor 18 Jahren hat das Team der Zy-
togenetikerinnen knapp 21000 Fruchtwasserana-
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Das

personliche Interview

am genetikum in

Herzlich Willkommen Frau Dr. du Bois und Frau
Dr. Daumiller, vielen Dank, dass Sie sich anlass-
lich des Zusammenschlusses des Instituts fiir
Chromosomendiagnostik und Genetische Bera-
tung in Boblingen mit dem genetikum in Neu-
Ulm fiir ein Interview zur Verfiigung stellen.

Wie kam es zur Entscheidung, diesen Schritt
vorzunehmen?

Dr. du Bois: Wir pflegen bereits seit vielen Jahren
gute Kontakte zum genetikum in Neu-Ulm. Herr
Dr. Mehnert, der durch die Griindung seiner eige-
nen Praxis in 1990 bereits liber entsprechende Er-
fahrung verfiigte, stand uns bei unserer Niederlas-
sung 1993 mit Rat und Tat zur Seite. Seither haben
wir gegenseitige Erfahrungen im technischen Be-
reich ausgetauscht und auch diverse molekularge-
netische Analysen fiir unsere Patienten in seinem
Labor durchfiihren lassen. Als Herr Dr. Mehnert
uns kiirzlich beziiglich der Griindung einer ge-
meinsamen Beratungsstelle in Stuttgart ansprach,
fanden wir sein Konzept sehr liberzeugend.

Dr. Daumiller: Wir profitieren vom Zusammen-
schluss mit einem starken Partner. Und das gene-
tikum kann seinerseits mit einem erfahrenen und
bekannten Zytogenetiklabor vor Ort zusammenar-
beiten. Die genetische Beratungsstelle in Stuttgart
betreiben wir gemeinsam. Dabei sind die guten
Kontakte, die das Institut fiir Chromosomendia-
gnostik und Genetische Beratung seit vielen Jah-
ren mit den Stuttgarter Arzten und Kliniken unter-
hélt, sehr niitzlich.

Welche Anderungen erfihrt das Institut fiir
Chromosomendiagnostik und Genetische Bera-
tung in Boblingen durch den Anschluss an das
genetikum?

Dr. Daumiller: An erster Stelle freuen wir uns tiber
den vermehrten fachlichen Austausch mit un-
seren neuen Kollegen. Zudem kbénnen wir unseren
Einsendern nun ein noch breiteres Spektrum der
molekulargenetischen Diagnostik anbieten, dazu
gehért insbesondere auch die neue CHIP-Techno-
logie, die auch als molekulare Karyotypisierung
bezeichnet wird. Unser Chromosomenlabor wird
weiterhin in den gewohnten Rdumlichkeiten beim
Klinikum Béblingen zu finden sein und auch die
Beratungsstelle in Béblingen bleibt erhalten. Nur
unser Name hat sich geédndert: Wir heiBen jetzt
genetikum Boblingen.

1]

Abb. 1: Frau Dr. du Bois im Gespréch mit einer Patientin

Worin sehen Sie die besonderen Stiarken des ge-
netikum?

Dr. du Bois: Das genetikum verbindet hervorra-
gende Diagnostik mit dem Angebot wohnortnaher
genetischer Beratung durch mehrere Standorte.
Wir stehen als groBes Expertenteam fiir alle rele-
vanten Fragen in der humangenetischen Diagnos-
tik zur Verfiigung. Erst kiirzlich konnten wir fiir
unseren Standort in Stuttgart mit Frau Dr. Rossier
und Herrn Prof. Tariverdian zwei hochqualifizierte
Syndromologen fiir unser Team gewinnen. Mit
ihrer Hilfe konnen wir nun unser Angebot von
Syndromsprechstunden an Kinderklinken erwei-
tern. Auch ist somit das hohe Niveau unserer ge-
netischen Beratung fiir die Prdnataldiagnostik ge-
wdéhrleistet: Im gesamten genetikum kénnen wir
nun auf sieben erfahrene Fachéarzte flir Humange-
netik zurlickgreifen — zwei weitere befinden sich
zudem in der Ausbildung zum Facharzt. In dieser
Konstellation flihren wir monatliche interne Tref-
fen durch, bei denen interessante und schwierige
Félle — geloste wie ungeldste — vorgestellt und
diskutiert werden kénnen.

Dr. Daumiller: Das gleiche gilt flir die Biologen
am genetikum. Unser Team besteht nun aus drei
Fachhumangenetikern sowie zwel weiteren In
Ausbildung, um die Gebiete Molekulargenetik,
zZytogenetik, molekulare Zytogenetik und mole-
kulare Karyotypisierung abzudecken. Auch hier
profitieren alle vom gegenseitigen Austausch der
langjdhrigen Erfahrung, was insbesondere den
jlingeren Mitarbeiter/Innen zu Gute kommt.
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mit den Athen

Boblingen

Liegt Ihnen ein Gebiet besonders am Herzen?
Dr. du Bois: Mein besonderes Interesse galt schon
immer der genetischen Beratung bei auffédlligem
Prdnatalbefund sowie bei der pradiktiven Dia-
gnostik. Um den Ratsuchenden, die sich hierbei in
einer schwierigen psychischen Situation befinden,
moglichst gut zur Seite stehen zu kénnen, habe
ich mich auf dem Gebiet psychotherapeutischer
Gesprdchstechniken weitergebildet. Es beein-
druckt mich stets aufs Neue, wie unterschiedlich
Ratsuchende mit ihren Diagnosen bzw. Schwan-
gere und ihre Partner mit schweren Diagnosen
ihrer Kinder umgehen. Liegt ein auffélliges Er-
gebnis der Fruchtwasseruntersuchung oder der
Chorionbiopsie vor, verlangt dies in der Regel
eine baldige Entscheidung. Zwar ist hier keine
libertriebene Eile nétig, dennoch sollte den Eltern
schnellstmdglich ein kompetenter Ansprechpart-
ner zur Seite stehen, mit dem sie alle dringenden
Fragen zum Krankheitsbild kldren und das wei-
tere Vorgehen in offener Form diskutieren koén-
nen. Von besonderem Wert ist hierbei auch die
psychosoziale Beratung, die spdtestens seit der
Anderung des Schwangerschaftskonfliktgesetzes
und dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes
ein fester Bestandteil der Prdnataldiagnostik ist.
Kiirzlich habe ich in einem vom Sozialministerium
Baden-Wiirttemberg initiierten Projekt mitgearbei-
tet, in dem die Zusammenarbeit zwischen Arzten
und psychosozialen Beraterinnen geférdert wur-
de. Dabei konnte ich sehr gut beobachten, wie po-
sitiv dieses Angebot von Patientinnen und ihren
Partnern aufgenommen wurde und wie entlastend
es auch fiir die Arzte sein kann, ihre Patienten in
guter Betreuung zu wissen. Um den Kontakt zwi-
schen Arzten und psychosozialen Beraterinnen zu
verbessern und die haufig bestehenden gegen-
seitigen Vorurteile abzubauen, kommen in Stutt-
gart seit einiger Zeit psychosoziale Beraterinnen,
Prédnataldiagnostiker, betreuende Frauendrzte und
Humangenetiker zu einem interdisziplindren Qua-
litdtszirkel zusammen.

Wie sieht die Beratungsarbeit in der pradiktiven
Diagnostik aus?

Dr. du Bois: Als klassische Krankheit fiir die préa-
diktive, d. h. die vorhersagende Diagnostik ist die
Chorea Huntington zu nennen. Erstgradig Ver-
wandte von Chorea-Huntington-Patienten zahlen
zu den Risikopersonen, die mit einer Wahrschein-

lichkeit von 50 % selbst einmal an der Krankheit
leiden werden. Hierbei ldsst sich bereits vor dem
Aufkommen der ersten Krankheitssymptome mo-
lekulargenetisch testen, ob jemand die fiir die
Erkrankung verantwortliche Genmutation geerbt
hat oder nicht. Ob man den entsprechenden Test
durchfiihren ldsst, ist eine sehr schwerwiegende
Entscheidung. Zunehmende Bedeutung hat die
prddiktive Diagnostik bei Tumorerkrankungen,
insbesondere bei Brust- und Darmkrebs. Auch
hier besteht ein 50 %-iges Wiederholungsrisiko fiir
Geschwister und Kinder. Im Gegensatz zur Chorea
Huntington eroffnen entsprechende Voruntersu-
chungen hier jedoch die Moglichkeit, gegebenen-
falls friihzeitig mit einer Behandlung beginnen
zu kénnen bzw. den Krebs durch vorbeugende
Operationen weitestgehend zu vermeiden. In den
Beratungen wird deutlich, wie unterschiedlich die
betroffenen Familien sind und dass man gemein-
sam mit den Ratsuchenden eine individuelle Lo-
sung finden muss.

Wie erfolgt die Zusammenarbeit und Kommuni-
kation mit IThren zuweisenden Kollegen?

Dr. Daumiller: Unsere zuweisenden Kollegen mel-
den ihre Untersuchungsproben telefonisch bei uns
an. Daraufhin organisieren wir mit unserem Fahr-
dienst einen sicheren Transport der Fruchtwas-
ser-, Chorionzotten-, Blut- und Gewebeproben.
Des Weiteren stehen wir unseren Kollegen jeder-
zeit flir telefonische Ausklinfte zur Verfligung. Bei
auffdlligen Befunden bleiben wir in engem Kon-
takt mit den betreuenden Arzten und besprechen
gemeinsam das jeweilige Vorgehen. Auf diese
Kommunikationskultur mit unseren Einsendern
legen wir groBen Wert und erhalten diesbeziiglich
sehr positive Riickmeldungen.

Ich wiinsche Ihnen viel Erfolg in Suttgart und
bedanke mich fiir das Interview.

Daniela Cramer

Jens Stadler

Frau Dr. Daumiller

Frau Dr. du Bois
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Thomas Rothel Sta

Das Schwere, Robuste und Grundsolide
verlockt den Kinstler Thomas Rdthel in
seinem Werk zum Widerspruch: Dem Mas-
siven setzt er Leichtigkeit entgegen, dem
Kompakten das Filigrane, dem Starren das
Bewegte. Ein weiterer Reiz ergibt sich aus
dem Zusammenwirken von Skulptur und
Raum. Durch die Wahl 6ffentlicher Platze
erzeugt Rothel ein spannendes Wechsel-
spiel.

So verandern sich die Orte als solche durch die
Kunstwerke, wahrend sich auch die Kunstwerke
selbst durch die Orte, an denen sie stehen, ver-
andern. Fir den Betrachter bedeutet dies, etwas
Vertrautes neu zu entdecken, es bewusster wahr-
zunehmen und eine neue Beziehung zu einem Ort
zu entwickeln.

Massives in Ubermutiger Leichtigkeit

Die Techniken, die Thomas Roéthel bei der Ge-
staltung seiner Stahlskulpturen anwendet, sind
dem Schmiedehandwerk seit Urzeiten vertraut:
Zunachst wird ein stahlerner Block in glihendem
Feuer erhitzt und anschlieBend mithilfe vorher
angebrachter Einschnitte auf geschickte Weise
in eine vom Kiinstler kontrollierte, neue Form ge-
bracht. Das Faszinosum an Réthels Umgang mit
seinem Thema ist die Paarung frappanter Einfach-
heit mit der schlichten Monumentalitat, die eben
nicht alleine den Dimensionen des Materials ge-
schuldet ist.

Abstraktion

Bei aller Abstraktion entstehen unter den Handen
des Bildhauers anthropomorph anmutende Figu-
ren aus einem einfachen Stahlblock, deren Ahnen
im Kreise vorzeitlicher Idole angesiedelt zu sein
scheinen. Letztendlich ist das Anliegen von Tho-

Textquellen: ,Thomas Réthel: Stahlskulpturen, Edition Kittelberger, 2009
Bildquellen: BEGE Galerien

mas Rothel aber nicht im Denkmal eines Korpers
begrindet, vielmehr scheint es in der Schaffung
der idealen Skulptur als ultimative kunstlerische
Aufgabe zu liegen. Die Themen des Stahlbildhau-
ers sind Proportion und Linienfiihrung. In diesem
immer wieder neu zu unternehmenden Bemiihen
gleicht er einem Cellisten, dessen Aufgabe es ist,
seinem Instrument aus der Fille der Moglichkei-
ten stets intuitiv den einzig richtigen Ton zu ent-
locken. Dann, und nur dann, lasst sich ein Kunst-
werk als wahrhaft ,vollendet” bezeichnen.

Formen der Physik

Die Kunstwerke Thomas Roéthels koéonnte man
ebenso als Gestalt gewordene Physik bezeichnen:
Jede Linie, jede Krimmung lasst sich gemalB den
Bedingungen des Materials mit mathematischer
Genauigkeit schon im Voraus berechnen. Und
doch gibt es auch einen fiir den bloBen Verstand
eben nicht fassbaren Moment der Genese, bei dem
aus einem schlichten Stahlblock ein Kunstwerk
jenseits von Mathematik und Physik wird — unter
den Handen von Thomas Rothel werden diese dem
Material innewohnenden naturwissenschaftlichen
GesetzmaBigkeiten zu Gestalt gewordener Poesie.
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moderne Kunst —

lokal & global

BEGE Galerien

Die BEGE Galerien Ulm und Neu-Ulm sind seit
2007 exklusive Vertreter von Thomas Roéthel und
seinem kiunstlerischen Werk. Von Mai bis Okto-
ber 2011 prasentieren die BEGE Galerien 25 mo-
numentale GroBskulpturen des frankischen Bild-
hauers im stilvollen Ambiente der Insel Mainau,
in Kooperation mit der Mainau GmbH und dem
Europaischen Kulturforum Mainau.

Catherine Hartl

BEGE Galerien

Fischerplatz Galerie Ulm
Fischergasse 21 + 34

89073 Ulm

Offnungszeiten

Di—Fr 10-12 und 14-18 Uhr
Sa 10—-14 Uhr

Galerie im Venet-Haus Neu-Ulm
BahnhofstraBe 41

89231 Neu-Ulm

Offnungszeiten

Do 17-19 Uhr u.n.V.

Telefon 0731/63349 oder Mobil 0179/4834188
info@bege-galerien.de
www.bege-galerien.de

www.mainau.de

Galerie-Information

Die BEGE Galerien prasentieren zeitgendssische
Kunst seit 1984. In 6—8 Ausstellungen pro Jahr wer-
den Malerei, Grafik und Photographie sowie Skulp-
tur gezeigt. Ein weiterer Schwerpunkt liegt dariiber
hinaus auf jungen Kiinstlern der internationalen
Szene.

Stiandig vertretene Kiinstler

Carlo Borer, Terence Carr, Eduardo Chillida, Till-
mann Damrau, Armin Goéhringer, Klaus Hack, Yvette
Heller & Gabriele Ulmer, Martin C. Herbst, Hartmut
Landauer, Werner Mally, Thomas Réthel, Niki de
Saint Phalle, Dee Sands, Lorenz Spring, Tina Tahir,
Antoni Tapies, Giinther Uecker, Bernar Venet, Manu
Wurch
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Patienten im Fokus

Beispiel
aus dem
Beratungs-
spektrum:

Aktivitaten im
Bereich der Pra-
nataldiagnostik
und Beratung bei
zZu erwartender
Behinderung

des Kindes: Im
Berichtsjahr

2009 nahmen 43
Frauen, teilweise
mit Partner, eine
psychosoziale
PND-Beratung

in Anspruch.
Dabei wurde

das Thema bei
vielen allgemei-
nen Schwange-
renberatungen
und auch in der
Konfliktberatung
mitbehandelt.
Neun Beratungen
widmeten sich
explizit der PND.

Donum Vitae

Psychosoziale Beratung

Seit 10 Jahren ist Donum Vitae ein bun-
desweiter Trager fUr staatlich anerkannte
Schwangerenberatungsstellen mit christ-
lich gepragtem Beratungskonzept. Allein

in Bayern gibt es 18 Beratungsstellen, die
auBerdem AuBensprechtage in Nebenstel-
len anbieten, so auch in Neu-Ulm mit der
AuBenstelle Ginzburg und Memmingen mit
der AuBenstelle Mindelheim.

Hintergrinde

Als staatlich anerkannte Schwangerenberatungs-
stelle berat Donum Vitae in gesetzlichem Auftrag.
Laut § 2 des Schwangerschaftskonfliktgesetzes
hat jede Frau und jeder Mann einen Rechtsan-
spruch auf eine kostenfreie Beratung ,in allen
eine Schwangerschaft unmittelbar oder mittelbar
berihrenden Fragen“. Donum Vitae ist als Bera-
tungsstelle dazu bemachtigt, Beratungsbeschei-
nigungen fur einen Schwangerschaftsabbruch
auszustellen. Doch das Beratungsspektrum von
Donum Vitae geht weit tGber diese Leistung hin-
aus, da sich die Einrichtung als eine ganzheitlich
agierende Beratungsstelle versteht, die Betrof-
fenen in allen die Schwangerschaft betreffenden
Fragen zur Seite stehen moéchte. So stehen wer-
denden Eltern die Tlren der Beratungsstellen bei-
spielsweise auch schon im Vorfeld einer Pranatal-
analyse offen. Donum Vitae begleitet Schwangere
bei allen ethischen Fragen und stellt somit eine
Erganzung zur medizinischen Versorgung, die von
Arzten geleistet wird, dar. Finanziert werden die
Stellen durch 6ffentliche Zuschiisse der Regierung
von Schwaben und der Landkreise sowie durch Ei-
genmittel des Vereins (Spenden, Mitgliedsbeitrage
und BuBgelder).

Aufgaben der Schwangerenberatungsstelle
Zu den klassischen Arbeitsgebieten zahlt die Kon-
fliktberatung nach § 219 StGB, welche im Rah-
men eines straffreien Schwangerschaftsabbruchs
gesetzlich vorgeschrieben ist. In der allgemeinen
Schwangerenberatung informiert Donum Vitae
uber Mutterschutz und finanzielle Unterstitzungs-
moglichkeiten, wie z. B. das Elterngeld und die
damit zusammenhadngende Elternzeit. Dartiber hi-
naus kénnen individuelle Angste und Sorgen wie
Trennung, Wohnungsnot oder berufliche Probleme
besprochen werden.

Bei Bedarf begleiten die Berater die Familie auch
nach der Geburt noch bis zum 3. Lebensjahr des
Kindes weiter.

Beratung bei Pranataldiagnostik

Aufgrund der Anderung des Schwangerschafts-
konfliktgesetzes zum 1. Januar 2010 hat der Be-
ratungsbereich »psychosoziale Beratung bei pra-
nataler Diagnostik« in der klassischen Beratungs-
arbeit von Donum Vitae seither an Bedeutung
gewonnen. Arzte sind bei Diagnoseerdffnung oder
vor der Indikationsstellung zu einem medizinisch
indizierten Schwangerschaftsabbruch nun ver-
pflichtet, auf das Angebot der erganzenden psy-
chosozialen Beratung hinzuweisen und die Frauen
oder Paare auf Wunsch zu vermitteln. Grundsatz-
lich ist eine Beratung vor, wahrend oder nach pra-
nataldiagnostischen MaBnahmen madglich.

Am haufigsten werden in diesem Zusammenhang
Beratungen nach der Inanspruchnahme von PND-
Untersuchungen nachgefragt. Wenn werdende
Eltern vor die Entscheidung »behindertes Kind
oder spater Schwangerschaftsabbruch« gestellt
werden, 10st dies zunachst einen Schockzustand
aus. Donum Vitae setzt hier mit der psychosozia-
len Beratung an und will Betroffenen somit beim
Entscheidungsfindungsprozess zur Seite stehen.
Die Beratung ist ergebnisoffen angelegt und bietet
Hilfen und Begleitung flir verschiedene Entschei-
dungswege an. Da in dieser Situation nicht nur
medizinische Belange berlihrt werden, sondern
auch ethische und weltanschauliche Fragestellun-
gen, stellt Donum Vitae eine Erganzung zur me-
dizinischen Beratung dar. Fir Niedergelassene,
die Patientinnen mit dieser Thematik betreuen,
ist Donum Vitae ein zuverldssiger Partner in der
anschlieBenden auBermedizinischen Weiterversor-
gung. Seit mehreren Jahren baut Donum Vitae das
Beratungsangebot kontinuierlich aus.

Aktion Mensch

Donum Vitae Bayern hat im Modellprojekt »Unter
anderen Umstdnden schwanger« iiber einen Zeit-
raum von funf Jahren Erfahrungen in der Beglei-
tung von Schwangeren, die ein behindertes Kind
zur Welt bringen werden, sammeln kénnen. Als
Kooperationspartner beteiligten sich der Landes-
verband der Lebenshilfe sowie der Landesverband
Bayern fur Korper- und Mehrfachbehinderte an
dem Projekt. In den ersten drei Jahren wurde es
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Schwangerenberatung

von der AKTION MENSCH finanziert; im zweiten
Projektabschnitt trug das bayerische Staatsminis-
terium die Kosten. Die Beraterinnen haben u. a.
Handlungsrichtlinien fiir die psychosoziale Bera-
tung entwickelt, die nun auch anderen Beratungs-
stellen flir Schwangerschaftsfragen zur Verfiigung
gestellt werden.

Das Anliegen

Das Anliegen von Donum Vitae ist es, betroffene
Eltern kompetent und einfiihlsam zu begleiten.
Dies erfordert eine interdisziplindre und profes-
sionelle Zusammenarbeit aller Beteiligten. Inzwi-
schen ist jede Beratungsstelle in ein Netzwerk
aus Pranatalmedizinern, Genetikern, Hebammen,
Klinikseelsorgern, Einrichtungen der Behinderten-
hilfe sowie verschiedenen Selbsthilfegruppen ein-
gebunden. Die Pflege dieser Netzwerke ist beson-
ders wichtig, um umfassende und schnelle Hilfe
anbieten zu kénnen. Aus diesem Grund vernetzt
sich Donum Vitae auch mit anderen Initiativen,
wie dem regionalen »Runden Tisch Pranataldiag-
nostik« oder dem »Qualitatszirkel pranatale Diag-
nostik«.

vei Pranataler Diagnostik

Ausblick

Psychosoziale Beratung ist ein eigenstandiges An-
gebot, das die medizinische Beratung erganzen
soll. Ziel ist es, die Entscheidungs- und Hand-
lungsfahigkeit der Betroffenen zu starken, wei-
terzuentwickeln und eine ausreichende Auseinan-
dersetzung mit den Folgen einer pranatalen Diag-
nostik zu bewirken. Die Beratung soll mdglichst
frithzeitig einsetzen; aus diesem Grund bieten die
Fachkrafte von Donum Vitae kurzfristig und flexi-
bel Termine an. Um Verdnderungsprozesse nach-
haltig zu festigen, werden Betroffene auf Wunsch
kontinuierlich und langerfristig beraten und be-
gleitet. Das Beratungsspektrum von Donum Vitae
bietet somit ein ergdnzendes Angebot zur Versor-
gung der Patienten, auf das Humangenetiker, Gy-
néakologen und Allgemeinmediziner im Bedarfsfall
verweisen konnen.

Marion Steinemann

O

VITAE neayenev

beraten - schilzan - weiter halfen

DONUM

Info ...

Donum Vitae

i. Bayern e.V.
Staatlich an-
erkannte Be-
ratungsstelle
flir Schwanger-
schaftsfragen

Adresse:
Heinz-Rihmann-
Str. 7

89231 Neu-Ulm

Telefon:
0731 2077877

Web:
www.schwanger-
schaftsberatung-
neu-ulm.de
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Entlang der
Kiiste herrscht
ein tropisches
Klima — am an-
genehmsten ist
es hier von Juni
bis September.
In den Bergre-
gionen ist das
Klima gema-
Bigt, ebenso
wie in den
Seenregionen,
wobei hier eine
hohere Luft-
feuchtigkeit

herrscht.

Auf der

Tansania hat Touristen viel zu bieten: Ob
Tierbeobachtungen in den zahlreichen Nati-
onalparks, Gipfelsturm auf den Kilimanjaro
oder Entspannung auf Sansibar an den
weiten Sandstranden des tlrkisblauen In-
dischen Ozeans...

Auf unserer Reise kam aber noch ein ganz ande-
rer, wichtiger und nachhaltiger Eindruck hinzu:
das persoOnliche Erleben von effektiver Hilfe fiir
notleidende und behinderte Menschen durch das
Usa River Rehabilitation and Training Center.

Die Anreise

Mit dem Flugzeug erreicht man die Kilimanjaro-
Region ganz leicht. Condor bietet von Frankfurt
aus einen wochentlichen Direktflug an, Alternati-
ven sind die Fluggesellschaften Air France, Ethi-
opian Air und KLM, die nach unterschiedlichen
Zwischenstopps ebenfalls auf dem Kilimanjaro
Airport landen. Oder aber man reist wie wir auf
dem Landweg nach Tansania ein: Nach einem
2-tdgigen Aufenthalt in Nairobi (Kenia) bringt uns
das Maranga-Luxury-Shuttle nach Namanga an die
Grenze zu Tansania. Hinter uns liegen ca. 160 km
staubige Wegstrecke auf der A 104, wo sich eine
Baustelle an die néchste reiht — kein Wunder, dass
wir bereits gute vier Stunden unterwegs sind.

An der Grenzstation erhalten wir unser Visum und
wechseln etwas Bargeld in Tansania-Schilling. Da
wir aus einem afrikanischen Land einreisen, ist
auBerdem eine Gelbfieber-Impfung nachzuweisen.
Nach gut einer Stunde geduldigem Schlangeste-
hen an verschiedenen Schaltern sind die blirokra-
tischen Hirden fiir alle Mitreisenden schlieBlich
tberwunden und die Fahrt in Richtung Arusha
geht weiter. Vor uns liegen noch etwa 100 km
Fahrt durch Nordost-Tansania.

Es ist Ende August und wir werden mit angenehm
milden Temperaturen aber dichten Wolken emp-
fangen. Der erhoffte Blick auf den groBten freiste-
henden Berg der Welt, den 5.895 m hohen Kili-
manjaro, bleibt uns daher vorenthalten. Auch die
StraBenverhaltnisse sind auf der Fortfiihrung der
A 104 leider nicht wesentlich anders als in Kenia!

Arusha, Usa River und Kilimanjaro-Region

Nach knapp 7 Stunden Fahrt kommt unser Luxury
Bus endlich in Arusha an. Die am FuBe des Mt.
Meru gelegene Stadt zahlt aktuell etwa 400.000
Einwohner; neben Daressalam wachst hier die Be-

Relse
faszinierendes

Land

Maranga-Luxury-Shuttle an der Grenze zwischen Kenia
und Tansania

Mt. Meru

Fischerboot an den Stranden von Pwani Mchangani

Motorrad-Tour in die Monduli-Berge

durch ein
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. Tansanila

vOlkerung Tansanias am schnellsten. Bekanntheit
erlangte Arusha durch das Ruanda-Tribunal: Seit
1995 wird hier der Vélkermord in Ruanda, bei dem
fast eine Million Menschen getdtet wurden, juris-
tisch aufgearbeitet.

Das Usa River Rehabilitation and Training
Center (URRQ)

Fir die nachsten 9 Tage haben wir uns im kleinen
Ort Usa River im Guesthouse des URRC eingemie-
tet — zum einen um die Arbeit des Rehabilitati-
onszentrums naher kennenzulernen, zum ande-
ren, um von dort aus Ausfliige in die spektakulare
Natur Tansanias zu unternehmen. Im Vergleich zu
einem Sterne-Hotel sind die Zimmer des Guest-
house zwar schlicht, dennoch aber Dblitzsauber
und zweckmdaBig ausgestattet. Die Halbpension
beinhaltet ein Uppiges gesundes Frihstick und
zum Abendessen werden schmackhafte tansani-
sche und europaische Gerichte serviert.

Im Usa River Rehabilitation and Training Center
erhalten Jugendliche mit kérperlichen Handicaps,
wie z. B. KlumpfiiBen und Behinderungen durch
Polio oder GliedmaBen-Verlust, eine 3-jahrige
handwerkliche Ausbildung. Dadurch werden die
jungen Menschen in die Lage versetzt, mit einem
anerkannten Berufsabschluss ein selbstbestimm-
tes Leben in ihren Heimatdorfern zu fiihren, was
fir Menschen mit Behinderung in einem afrikani-
schen Land keineswegs eine Selbstverstandlich-
keit ist. Denn behinderte Kinder werden tblicher-
weise zu Hause versteckt und haben keinen Zu-
gang zu Schul- und Berufsausbildung.

Ausfliige in die Nationalparks

Nur knapp 15 km vom Zentrum entfernt liegt der
etwa 300 Quadratkilometer umfassende Arusha-
Nationalpark. Dieser wird nur wenig besucht, da
hier die Lowen als Touristenattraktion fehlen. Da-
fur kann man jedoch eine Vielzahl von Giraffen,
Zebras, Biiffeln, Pavianen, Colobus-Affen und sei-
ne auBergewohnliche Vogelwelt bestaunen.

Im Norden schlieBen sich die Momella-Seen an den
Park an, die sich auf unbefestigten Wegen gefahr-
los umrunden lassen. Ihr salzhaltiges Wasser mit
unterschiedlichem Mineralgehalt lockt zahlreiche
Vogel an — laut Reiseflihrer leben tiber 400 Arten
im Arusha-Nationalpark und der Seen-Landschaft.
Besonders beeindruckend sind auch die grazilen

Flamingos, die sich an so mancher Uferregion
dicht zusammendrangen.

In einmaliger Lage nordlich der Momella-Seen
liegt die Hatari-Lodge. In ihrer unmittelbaren Na-
he wurde 1959 der Film-Klassiker ,Hatari!“ (,Ge-
fahr!*) mit Hardy Kriiger und John Wayne in den
Hauptrollen gedreht. In seinem Buch ,Eine Farm
in Afrika“ beschreibt Hardy Kriiger die Region der
Momella-Seen wie folgt: ,Ich habe den Garten
Eden gesehen... Das Bild, das ich sah, wird mich
mein Leben lang begleiten. Hellgriine Seen, von
sanften, saftgriinen Hiigeln umrahmt. Dahinter die
unendlich scheinende gelbe Massai-Steppe, iliber
der sich in majestatischer Breite die waldbedeck-
ten Flanken des Kilimanjaro erheben. Uber allem
der ewige Schnee, das Eis des Kibo ...".

Motorrad-Tour in die Monduli-Mountains
Ein besonderes Highlight unserer Reise stellt die
ganztagige Motorrad-Tour in die westlich des Mt.
Meru gelegenen Monduli-Berge dar. Bei traumhaf-
tem Wetter ist es ein wahres Vergniigen, mit den
gut gewarteten 250-er HONDAs steile Auffahrten
auf unbefestigten Pisten durch Kaffee- und Bana-
nenplantagen zu erklimmen, einmalige Aussich-
ten zu genieBen und immer wieder freundlichst
von den gelegentlich anzutreffenden Massai ge-
griBt zu werden. Und das alles ohne jeglichen
Verkehr oder StraBenschilder, die die Durchfahrt
versperren — ein Traum fir jeden Motorradfahrer,
der nur europaische StraBen- und Verkehrsverhalt-
nisse kennt. Auch an den Linksverkehr gewodhnt
man sich unter diesen Bedingungen schnell.

Auf Safari
Mit einem Tour-Guide und dessen Toyota-Gelan-
dewagen begeben wir uns von Usa River auf eine

Sonnenuntergang am Lake Eyasi

Info

Néheres tiber
die Arbeit am
URRC erfahren
Sie auf der
Webseite des
Zentrums unter
www.rehabili-
tation-center-
tanzania.org
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Die Ngorongoro Conservation Area und ihre Tierwelt

2-Tages-Safari: Uber gut ausgebaute StraBen geht
es in Richtung GroBer afrikanischer Grabenbruch,
wo sich seit vielen Millionen Jahren zwei Land-
massen des afrikanischen Kontinents verschie-
ben. Entlang einer Strecke von etwa 6.000 km
sind hier eindrucksvolle Vulkane, alkalische Seen
und steil aufragende Bergwande zu finden. Be-
reits die Anfahrt zum Lake Manyara Nationalpark
ist durch seine Lage unmittelbar vor einer ca. 600
Meter hohen Steilwand des GroBen Grabenbruchs
besonders imposant.

Seinen Namen erhélt der Park aus gutem Grund;
denn zwei Drittel seiner 330 Quadratkilometer gro-
Ben Oberflache sind vom Manyara-See bedeckt. Er
dient als Habitat fiir eine enorme Zahl von Ma-
rabus, Pelikanen, Stérchen, Reihern und Flamin-
gos. Aufgrund der dichten Vegetation fiihlt sich
hier neben Zebras, Gnus, Biuffeln und vielen Af-
fenarten auch eine groBe Population von Elefan-
ten wohl. Doch die flir den Nationalpark angeblich
typischen Baumlowen bekommen wir leider nicht
zu Gesicht.

Unser nachstes Ziel ist der flache Lake Eyasi — er
wird in der Regenzeit durch die von den umlie-
genden Bergen herabstiirzzenden Bache gefillt und
kann somit eine Ausdehnung von tber Tausend
Quadratkilometern erreichen. Bei unserem Besuch
finden wir allerdings nur eine staubige, flache
und eher einténige Ebene vor, dafir bekommen
wir auch hier wieder einen beeindruckenden, ty-
pisch afrikanischen Sonnenuntergang zu Gesicht.

Die Nacht auf der Lake Eyasi Campsite erleben wir
naturnah — ohne Stromversorgung und in einem
im Sturm klappernden Zelt. Am nachsten Mor-
gen brechen wir bereits um 06:00 Uhr in Richtung
Ngorongoro-Krater auf — denn bis zum Erreichen
der TeerstraBe miissen mit einer Spitzengeschwin-
digkeit von 30 km/h erst noch einige Kilometer
Sandpiste unter die Rader genommen werden.
Gegen 08:30 Uhr treffen wir am Gate zur Ngoron-
goro Conservation Area ein. Spektakular ist bereits
die Einfahrt in den 600 Meter tiefer gelegenen
Riesenkrater mit einem Durchmesser von etwa 20
km. Durch die von den Kraterwanden umschlos-
sene Tierwelt wirkt die Landschaft hier wie ein
liberdimensionierter zoologischer Garten — nur
ohne Gitter. Im Krater leben bis zu 25.000 Tiere,
darunter Gnus, Zebras, Flusspferde und Gazellen,
aber auch die Big Five der afrikanischen Tierwelt
(Lowe, Nashorn, Elefant, Biiffel und Leopard) sind
hier anzutreffen.

Eindrucksvoll ist am spaten Nachmittag auch die
Ausfahrt entlang der steilen Kraterwande. Dabei
ist das Vorwartskommen im lockeren Pistenstaub
nur unter Einsatz des Allradantriebs mdglich. Den-
noch bleibt auf der Riickfahrt noch ausreichend
Zeit fiir einen kurzen Stopp an den Gedenktafeln
fiir Dr. Bernhard Grzimek und dessen Sohn Micha-
el, der im Einsatz fiir die afrikanische Tierwelt mit
seiner DO 27 tddlich abstiirzte.

Auf dem Rickweg zum URRC wird uns bald be-
wusst, dass wir viel zu wenig Zeit fiir diese auBer-



Reise und Kultur

35
ial

gewohnliche Region eingeplant hatten. So miissen
Serengeti, Lake Natron, Oldupay-Schlucht (,Wie-
ge der Menschheit") inklusive Rift Valley und die
Besteigung des noch aktiven Vulkans Ol Doinyo
Lengai (,Berg der Massai“, 2.878 m) dem nachsten
Tansania-Besuch vorbehalten bleiben. Vielleicht
klappt es dann ja auch mit einer Besteigung des
Mt. Meru oder gar des Kilimanjaro...

Sansibar: Stone Town und Traum-Strande

Vom Kilimanjaro Airport aus reisen wir mit der
tansanischen Fluggesellschaft Precision Air weiter
nach Sansibar. Der Flug dauert knapp 60 Minuten.
Etwa eine Million Menschen leben auf den bei-
den groBen Inseln Sansibar und Pemba, darunter
ca. 95 Prozent Muslime. Uber Jahrhunderte kam
es hier zu einer Vermischung von arabischen, in-
dischen, persischen, afrikanischen und europa-
ischen Einflissen - diese Bevolkerungsvielfalt
macht nicht zuletzt den Reiz der Inseln aus. Galt
die Insel einst als bedeutendste Sklaven- und El-
fenbein-Handelsmetropole des 19. Jahrhunderts,
so hat sich Sansibar inzwischen zu einem wich-
tigen Urlaubsparadies vor der Kiste Ostafrikas
entwickelt. Neben seinem turkisbsblauen Meer
und sensationellen Tauchgrinden, in Verbindung
mit menschenleeren weiBen Sandstranden (noch)
ohne die fiir Urlaubsparadiese charakteristischen

Hoteltiirme, gehort auch Stone Town zu den Se-
henswiirdigkeiten.

Allerdings wird dieses zum Weltkulturerbe zah-
lende Architekturdenkmal den bei uns durch das
Studium von Reisefiihrern ausgeldsten hohen Er-
wartungen nicht gerecht. Denn der Rundgang
durch das Labyrinth aus engen, verwinkelten Gas-
sen entspricht nicht der Vorstellung einer ,weien
Steinstadt”; neben einzelnen auBergewdhnlichen
Prunkbauten ist die Vielzahl verfallender Gebaude
nicht zu lGbersehen. Dazu kommt, dass die ehe-
mals weiBen Gebaudeoberflachen der aus Koral-
lenstein und Muschelkalk errichteten Hauser wohl
als Folge der hohen Luftfeuchtigkeit von einem
schwarz-griinlichen Pilzbewuchs tiberdeckt sind.
Die Unterbringung im zentral in Stone Town ge-
legenen Coffee-House ist dennoch auf jeden Fall
empfehlenswert: Seine 8 Gastezimmer wurden
von der Schweizer Hotelbesitzerin individuell und
extrem liebevoll ausgestattet. Der Friithstiicksraum
auf dem Dach des Hauses bietet eine einzigartige
Ubersicht {iber die gesamte Stadt mit ihren Mina-
retten und Kirchen — auch die Sonnenuntergange
sind von dort aus spektakular! Im Erdgeschoss ist
ein bei Einheimischen und Géasten gleichermaBen
beliebtes Café untergebracht.

Das Beit al-Ajaib (,Haus der Wunder“) wurde be-
reits 1883 vom regierenden Sultan errichtet. Es
sollte zum groBten und modernsten Haus in Ost-

Hauserkulisse im Stone Town
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Stande des Darajanj Market

afrika werden: denn flieBendes Wasser, elektri-
scher Strom und sogar ein Aufzug wurden in der
damaligen Zeit noch als Wunder betrachtet. Heute
ist dort das Museum fiir die Geschichte und Kultur
Sansibars untergebracht.

Unmittelbar angrenzend an Stone Town ist der
Darajanj Market zu finden: Der gro8te Markt San-
sibars trumpft mit einer Vielzahl von Waren auf,
darunter Gewtrze, Fisch und Fleisch, die bei den
vorherrschenden Temperaturen allerdings fiir eine
ziemliche Beanspruchung sensibler Nasenschleim-
héute sorgen.

Samtliche Highlights von Stone Town lassen sich
tagsliber problemlos zu FuB erschlieBen. Neben
den aufgefliihrten Sehenswiirdigkeiten sind auch
das Palastmuseum und die Anglikanische Kathed-
rale mit einem Mahnmal fir die Opfer des Sklaven-
handels einen Besuch wert. Nicht zuletzt gehort
das Geburtshaus des 1991 verstorbenen Sangers
der Band Queen Freddie Mercury fur Fans natir-
lich zum Pflichtprogramm in Stone Town.

Gewdrztour
Sansibar wird auch als Gewtlrz-Insel bezeichnet,
da der friihere Reichtum der Insel durch den welt-

weiten Handel, u. A. mit Nelken, Muskatnuss,
Pfeffer und Vanille, entstanden ist. Dies macht
eine Gewtlrztour auf einer der noch heute existie-
renden Plantagen zu einem besonderen Erlebnis:
Hier werden fachmannische Erklarungen zu den
angebauten Gewirzen durch Geruchs- und Ge-
schmacksproben erganzt.

Neben der Besichtigung von Stone Town haben
wir nattrlich auch einige Tage Badeurlaub an der
Ostkiiste Sansibars eingeplant: So genieBen wir in
einer kleinen individuellen Hotelanlage in Pwani
Mchangani das turkisblaue Wasser des Indischen
Ozeans und die endlosen weiBen Sandstrande.

Letzter Stopp: Daressalaam

In sechs Tagen haben wir die Insel Sansibar ori-
entierend kennengelernt und machen uns nun auf
zum letzten Reiseabschnitt: einem Kurzbesuch
von Daressalam. Auch hierfir haben wir wieder
einen Inlandsflug mit Precision Air gebucht — bei
der Flugdauer von weniger als 30 Minuten sehen
wir in einer Bootsiiberfahrt in den Hafen von Dar
essalam im Nachhinein jedoch eine reizvolle Al-
ternative.
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Kirche in Daressalam

Die Insel Bongoyo

Die letzten Nachte verbringen wir auf der Msasa-
ni-Halbinsel im Norden der Stadt, in unmittelbare-
rer Nahe zum Indischen Ozean. Unsere Unterkunft
eignet sich hervorragend als Ausgangspunkt fir
den Besuch der City sowie fiir abendliche Res-
taurantbesuche in stimmungsvoller Atmosphare,
denn mit dem Scooter-Taxi ist die Stadt Daressa-
lam, zu deutsch ,Hafen des Friedens", problemlos
und preiswert zu erreichen. Im Zentrum angekom-
men, lassen sich die nicht allzu zahlreichen Se-
henswiirdigkeiten der Stadt gut zu FuB entdecken.
Unseren letzten Urlaubstag verbringen wir auf der
vorgelagerten Insel Bongoyo: Auf einem kleinen
Fischerboot ndhern wir uns der unbewohnten In-
sel, deren weiBen Sandstrand wir uns anschlie-
Bend mit gerade mal 4 weiteren Gasten teilen.
Mittags gibt es je nach Geschmack fangfrischen
Fisch oder Hummer. So endet unsere 3-wdchige
Tour durch Tansania mit total entspannten Eindrii-
cken.
Willy Zink
Ulrike Scheske-Zink
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Info

Argentinisch-
franzdsisch-
spanische
Produktion,
ausgezeichnet
u. a. mit dem
GroBen Preis
der Semaine de
la Critique 2007,
dem Goya fur
den besten spa-
nischsprachigen
Film aus Uber-
see 2008 und
dem Publikums-
preis Argenti-
nische Filmtage
2008.

Altersfreigabe
6 Jahre

Spieldauer
91 Minuten

© Im Handel
erhaltlich

aufklarend und ...

XXY — Wer bin ich? (2007)

Melodram von Lucia Perez

Die raue Kiiste Uruguays wird zum Schauplatz
dieses einfilhlsamen Dramas tiber Toleranz und
Selbstfindung, verwirrende Gefiihle und das Er-
wachsenwerden unter seltsamen Umstanden. Die
Familie der jungen Alex hat sich aus Buenos Aires
hierher zuriickgezogen, um sie vor den negativen
Reaktionen der Gesellschaft zu schiitzen: Denn die
15-Jahrige leidet an dem adrenogenitalen Syndrom
(AGS) — sie besitzt mannliche und weibliche Geni-
talien. Dass sie bisher als Madchen leben konnte,
verdankt sie der Einnahme hormoneller Medika-
mente. Doch Alex hat keine Lust mehr, sich zu
verbiegen und zu verstecken. Um die Moglich-
keiten eines erheblichen chirurgischen Eingriffs
zu diskutieren, 1adt Alex Mutter ohne das Wissen
ihrer Tochter oder ihres Mannes den befreunde-
ten Chirurg Ramiro mitsamt seiner Familie aus Ar-
gentinien ein. Schon bald verguckt sich Alex in
dessen Sohn Alvaro und auch dieser entwickelt
Gefiihle fiir das Madchen, das sich zeitweise sehr
seltsam verhalt. Dabei ahnt er nichts von ihrer
Zweigeschlechtlichkeit — erst als es zum Liebes-
akt kommt, wird er sich der Situation bewusst.
Trotz anfanglichem Schock geht ihm Alex jedoch
nicht mehr aus dem Kopf.

Ein einfiihlsames Drama tiber das Erwachsenwer-
den eines intersexuellen Menschen, iiber Angste
und Zorn, Zweifel und Unsicherheit, Achtung und
Toleranz. Auf liebevolle Art und Weise und ohne
falsche Scheu setzt die junge Argentinierin ein
Pladoyer fiir die Toleranz und Akzeptanz und iibt
Kritik an der heutigen Gesellschaft. Das Filmde-
bit von Lucia Puenzos wurde unter anderem in
Cannes, Edinburgh, Athen und Montreal ausge-
zeichnet.

Copyright Kool Filmdistribution

RICARDO

D VALERIA GERMAN
DARIN BERTUCCELLI PALACIOS

EIN FILM voN Lucfa PUENZO

XXX

Die Natur macht uns zu Mann odex Frau..
oder beidem zugleich

Negative Kritik erhielt der Film lediglich aufgrund
seines Namens, der leicht mit dem XXY- bzw.
Klinefelter-Syndrom in Verbindung gebracht wird.
An dieser Stelle sei ausdriicklich angemerkt, dass
sich der Titel des Films nicht auf o. g. Syndrom
bezieht, was bei Mannern aufgrund eines zu-
sdtzlichen X-Chromosoms zu reduzierter Testos-
teronproduktion und Zeugungsunfahigkeit fiihrt.
Vielmehr wurde die Kombination aus ,XX"“, dem
eindeutig weiblichen, und ,XY“, dem eindeutig
mannlichen Geschlecht gewahlt, um den Mix bei-
der Geschlechter zu beschreiben — eben die Zwei-
geschlechtlichkeit, die die Hauptdarstellerin des
Films kennzeichnet.

Daniela Cramer
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Darwins Alptraum — Eine dkologische und
wirtschaftliche Katastrophe (2004)
Dokumentarfilm von Hubert Sauper

In den 60er Jahren des letzten Jahrhunderts
wurden fiir ein Experiment 35 Nilbarsche, ei-

ne bis dato nicht in dieser Region verbreitete
Raubfischart, im ostafrikanischen Viktoriasee
ausgesetzt. Ziel war es, die regionale Fischwirt-
schaft mithilfe dieses sehr vermehrungsfreudigen
Fisches zu foérdern. Ein Unterfangen mit katastro-
phalen Folgen: Denn die Nilbarsche rotteten in-
nerhalb von nur 30 Jahren tber 400 verschiedene
Fischarten aus. Da es im Viktoriasee somit keine
algenfressenden Fische mehr gibt, ist der See in-
zwischen eutrophiert. Doch warum wurde nichts
gegen dieses Massensterben unternommen? Die
Antwort liegt auf der Hand: Der Verkauf der Nil-
barsche unter dem Namen ,Viktoriabarsch' ist
auBerst profitabel.

Darwins Alptraum dokumentiert auf einschlagige
Weise, wie eine Handvoll Unternehmer von dem
Exportgewinn profitieren, wahrend gleichzeitig
abertausende Menschen arbeitslos werden, ihre
traditionelle Nahrungs- und Erwerbsgrundlage
verlieren und schlieBlich unter erbarmungswiir-
digen Bedingungen leben und arbeiten miissen.
Auch die Transportflugzeuge sind Teil der Hand-

Copyright ARSENAL Filmverleih GmbH

lung, die fiir den Transport der Fischfilets nach
Europa zustandig sind. Dabei wird wiederholt
angedeutet, dass diese mit Waffen beladen zu-
rlick nach Tansania kommen und der Profit aus
dem Nilbarsch-Geschaft zumindest teilweise auch
fiir den Erwerb von Waffen eingesetzt wird. Wah-
rend die Piloten dies jedoch zundchst bestreiten,
kommt es schlieBlich zu einem Gestdndnis eines
russischen Piloten.

Der franzésisch-belgisch-0sterreichische Doku-
mentarfilm erhielt eine Vielzahl von Preisen,
darunter der Europdische Filmpreis als Bester
Dokumentarfilm 2004 und der César 2006 als Be-
stes Erstlingswerk. Hubert Sauper schafft es in
seinem Werk auf einzigartige Weise, nicht nur die
politischen Zusammenhange darzustellen, son-
dern auch die beteiligten Menschen aus nachster
Nahe zu portratieren. Russische Piloten, arbeits-
lose Fischer, durch die wirtschaftliche Notlage zur
Prostitution gezwungene Frauen sowie aus dem
Hinterland stammende Menschen, die ihr Glick
versuchen wollen — sie alle werden zu Hauptper-
sonen dieser ergreifenden und zum Nachdenken
anregenden Dokumentation.

Info

Patrizia Darstein Franzosisch-
Osterreichisch-
belgische
Produktion, die
zahlreiche Film-
preise erhielt,

u. a. den PRIX
ARTE als bester
europaischer
Dokumentarfilm
2004, den Euro-
paischen Film-
preis 2004, den
Wiener Filmpreis
2004 und den
Jurypreis Europa
Cinemas Label
2004.

Altersfreigabe
12 Jahre

Spieldauer
107 Minuten
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mutmachend und

Erik Fosnes Hansen (Autor) stadter wachst'Eva Arctander in ihrer kleinen Welt
Hinrich Schmidt-Henkel (Ubersetzer): ' der Bahnstation heran. Es ist eine Erwachsenen-
Das Léwenmadchen (2008) '\ welt, insder ihr nur wenige Menschen ohne Sen-

sationslust und Argwohn begegnen. Zu ihren Ver-
auten zahlen ihr Vater, gefangen zwischen Liebe

Verlag: S. Fischer Verlag,
Taschenbuch: 9,95 EUR

_ : Der strenge und pflichtbewuss-
te Bahnhofsvorste Gustav Arctander hat mit

>6 seiner jungen Frau ein spates Gliick gefunden.
R : ]. g '3 J : begabt und wissbe-
o Dieses ist jedoch nur von k—lirzer Dauer. Inseiner

kalten norwegischen Winternacht bringt Ruth
Arctander nach einem ungluckllchen Sturz ein r

Madchen zur Welt und stirbt an de
eugeborenen handelt €

um ein normales Madchen: Ihr Korper ist von Kopf
bis FuB dicht mit goldblonden, schimmernden
Haaren bewachsen — eine seltene genetische An-
omalie. ,Um Himmels willen.“ ,Schafft es weg, ich
will es nicht sehen...”, so die ersten Reaktionen
des Vaters beim Anblick seiner Tochter.

Wahrend er anfangs noch die Hoffnung hegt, die
Haare wiirden mit der Zeit ausfallen, erfillt sich
diese nicht. Versteckt vor der Neugier der Klein-

n. Naturlich ist es nur eine Frage der Zeit_,'_ _ﬁ;
sich Presse und Wissenschaft fiir sie interessieren
AuBerhél*b der ihr vertrauten Umgebung erfa t
Eva~Arctand¢r Abwelsu‘ g ur ;
dem flndet' sie den Mut der Enge der Bahnstatlon
und der Kleingtadt Zu entﬂlehen — ,eine bittersii-
Be, anriihrena@\‘Kln‘dhei'tserzéhlung“.

Hlntergrund W

Der norwegische Schnftsteller Erik Fosnes Hansen
wurde 1965 in New York geboren und lebt heute
in Oslo. Bereits sein Roman ,Choral am Ende der
Reise" war ein internationaler Bestseller. Fiir den
Roman ,Das Lowenmadchen®, der 2008 in deut-
scher Ubersetzung herauskam, wurde er mit dem
norwegischen Buchhandlerpreis ausgezeichnet.

Irmgard Neumann

ERIK FOSNES
pas HANSEN

LOWEN’ ROMAN
MADCHEN

sHansen ist ein wahrer Geschichtenerzibler. Er recherchiert
genau, beabachter intensiv, komponiert seine
Gieschichten durchdache und verpacke birtere Wahrheiten
in seine wunderschine, poetische Sprache.s Der Spiegel

Copyright S. Fischer Verlag
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Ute Phielepeit, Luise Plock und Dorothea
Weller (Autoren):

Zukunft braucht Erinnerung: Frauenleben in
Tansania (2008)

Verlag: Friedrich Reinhardt Verlag,
Taschenbuch: 13,50 EUR

Zukunft braucht Erinnerung — denn ,wer wir sind“
definiert sich nicht zuletzt auch aus dem ,wo
wir herkommen“. Jeder Mensch ist unweigerlich
durch seine Abstammung und familidaren Hinter-
grinde gepragt.

Das Werk von Luise Plock fiihrt seine Leser in eine
ganzlich andere Welt. Sie ist definiert durch ande-
re Werte, geplagt von anderen Problemen und er-
fillt mit anderen Zielen und Traumen. Anhand der
Lebensgeschichten von 19 Tansanierinnen erzahlt
sie von Gesellschaft und Familie, von Freude und
Depression, von Freundschaft, Glaube und Mut
und zeigt dem Leser eine andere Art von Wahr-
nehmung der Wirklichkeit auf. Denn jede dieser
Frauen ist auf irgendeine Weise von ,Der Krank-
heit unserer Zeit“ betroffen, wie Aids in Tansania
bezeichnet wird — ein Thema, das in der dortigen
Gesellschaft noch in weitaus groBerem MaBe als
tabu gilt als im westlichen Kulturkreis. Angerei-
chert durch Beschreibungen der tansanischen
Werte und Normen, des Staats und der Traditio-
nen wird hier in besonderem MaBe auf die Rol-
le der Frau eingegangen: Denn Frauen spielen
in der tansanischen Gesellschaft eine deutlich
untergeordnete Rolle. Umso bewundernswerter
ist es, wie freudvoll sie ihrem Alltag begegnen,
mit ihrem Schicksal umzugehen wissen und Mut
aus ihrem Glauben und den kleinen Freuden des
Lebens schopfen. Dieses Buch ist ein besonderes
Medium, um die Erinnerung an die Vergangenheit
fir die Zukunft festzuhalten, anderen Betroffenen
der Krankheit Mut zu machen und das Schweigen
zu brechen. Eine Vielzahl farbiger Fotos vervoll-
standigen die Erzahlungen, die ihrerseits eine
Geschichte von Leid und Glauben, Kummer und
Freundschaft, vor allem aber von der Lebensfreu-
de erzahlen.

Hintergrund

Die Autorin Luise Plock ist Pfarrerin der Herrnhu-
ter Briidergemeinde und verbrachte 16 Jahre ihres
Lebens in Tansania. Dort setzte sie sich insbe-

sondere flir die Gemeindehilfe und Frauenarbeit
ein. Im Rahmen einer von Frau Plock organisier-
ten ,Schreibwerkstatt® sahen sich insgesamt 40
Frauen im Herbst 2005 dazu aufgefordert, ihre
Lebensgeschichte flir die kommenden Generati-
onen festzuhalten. 19 dieser selbstverfassten Le-
bensgeschichten sind in Ausziigen in dem Werk
LZukunft braucht Erinnerung: Frauenleben in Tan-
sania“ wiederzufinden. Als eine der Teilnehmerin-
nen an der damaligen Schreibwerkstatt leitet die
selbst an Aids erkrankte Tansanierin Melanina
Mrema Kyando inzwischen die dortige Frauenar-
beit. Zur Zeit arbeitet sie aktiv an einer Kampagne
mit, welche die Bevolkerung dazu aufruft, sich auf
das HIV-Virus testen zu lassen. Im Rahmen einer
Deutschlandreise vergangenen Jahres sprach sie
vor Ort offen iiber ihre Krankheit und ihre Heimat.

Daniela Cramer

ZU_RUﬂﬂ braucht
Erinnerung

Frauenleben in Tansania

Copyright Friedrich Reinhardt Verlag
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Seit einigen Wochen besucht Sie ein neuer Patient in der Arzt-
praxis. Bei der ersten Laboruntersuchung fiel bereits ein erhdhter
Gesamt-Cholesterinwert von 341 mg/dl auf. Sie verordnen dem
Patienten daher Numostatin®. Das besondere an diesem Medika-
ment ist eine kontinuierliche Veranderung des Cholesterinwertes
nach einem bestimmten mathematischen Schema. Dabei kann
der-Wert nach oben oder nach unten gehen. Diese ,undulativen”
Nebenwirkungen wurden in Fachmagazinen bereits mehrfach
beschrieben; allerdings ist das dahinterstehende mathematische
Schema der Schwankungen nicht bekannt. Im weiteren Verlauf
der Therapie mit dem Praparat Numostatin® messen Sie folgende

Werte [mg/dl] fir das Gesamt-Cholesterin im Blut:
347, 305, 271, 315, 282, 338 und 274 mg/dl

a) Wie wird das nachste Messergebnis mit Sicherheit aussehen?

b) Welchem Schema folgt das Cholesterin unter Numostatin®?

Die Losungen finden Sie hier:

www.genetikum.de/raetsel
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gen.lale ausblicke

Die nachste Ausgabe von gen.ial wird im
Herbst 2011 erscheinen. Erneut werden neue
spannende Themen darin enthalten sein.

Damit wir uns besser an Ihren Winschen orientieren koénnen,
freuen wir uns uber eine Riickmeldung, wie Ihnen dieses Magazin
gefallen hat.

Bitte schicken Sie Vorschldge und Anregungen direkt an Herrn
Jens Stadler (jens.stadler@medizinmarketing.org).

Die Themen der nachsten Ausgabe:
® Aktuelles rund um die genetische Beratung
® Stand der humangenetischen Diagnostik

® Seltene Fallbeispiele aus der Neurologie, Gyndkologie
und Padiatrie

® Interessante Film- und Buchtipps
® Informationen zu Computern und Technik
® Regionales aus Neu-Ulm

® Und vieles mehr
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