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Plotzlicher Herztod: Molekulargenetische Ursachen-Abklarung bei
jungen Opfern fur Pravention ihrer Familie nltzen

Die molekulargenetische Abklarung plétzlicher Herztodesfalle junger Patienten sollte fur die
genetische Beratung der Angehdrigen eingesetzt werden, zeigt eine neue Studie.

Berlin, Samstag 10. Oktober 2015 — Die molekulargenetische Abklarung plotzlicher Herztodesfalle
junger Patienten sollte fir die genetische Beratung der Angehdrigen eingesetzt werden, sagt Prof.
Henrik Milting (Bad Oeynhausen) auf der Herbsttagung der Deutschen Gesellschaft fiir Kardiologie
in Berlin: ,Weil die ldentifikation von Mutationen bei Patienten mit plotzlichem Herztod fur die
Vorbeugung weiterer Todesfélle in einer Familie von erheblicher Bedeutung sein kann, sollte das
DNA-Untersuchungsmaterial fir Tests aus Patienten, die am plotzlichen Herztod verstorben sind,
routinemafig gesichert werden.*

Prof. Milting und sein Team untersuchten zehn Verstorbene im Alter zwischen 19 und 40 Jahren,
bei denen in der Leichenschau ein unklarer Herztod festgestellt wurde, molekulargenetisch mit
einem Sequenzier-Panel, das 174 kardiogenetisch wichtige Gene umfasst. Fir die Untersuchung
wurden vor der molekulargenetischen Analyse Aufklarungsgesprache mit den Angehdorigen gefihrt
und es wurde eine detaillierte Familienanamnese aufgenommen. Nur bei zwei Familien lieRen sich
Hinweise fur eine familidre Herzerkrankung aus dem Stammbaum ableiten. Prof. Milting: ,In der
Halfte der Falle wurden potentiell oder definitv pathogene Mutationen festgestellt, die anschlieend
Gegenstand einer genetischen Beratung wurden.*

Bei bisher drei Familien wurden weitere molekulargenetische Untersuchungen der gefundenen
Mutation im Anschluss an die genetische Beratung durchgefiihrt. In einer Familie wurde bei zwei
Verwandten der Verstorbenen die identische pathogene Mutation gefunden, die fur eine seltene,
lebensgefahrliche Krankheit (Long-QT-Syndrom) verantwortlich ist, und eine entsprechende
kardiologische Behandlung veranlasst. In vier Féllen wurden neue Sequenzvarianten gefunden, die
gegenwartig pathogenetisch nicht interpretierbar sind. Die Studie wird fortgesetzt und auf Falle der
Notfallmedizin ausgeweitet.

Die Ursachen fur den plétzlichen Herztod von Patienten unter 40 Jahren, so die Studienautoren,
werden derzeit in Deutschland nur relativ selten im Rahmen von Obduktionen untersucht. Generell
ist in Deutschland die Rate der klinischen Obduktionen bei nur drei Prozent aller Todesfalle
besonders niedrig.

H. Milting et al.: Next generation sequencing is relevant for the identification of inherited cardiac diseases
among sudden cardiac death victims
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Die Deutsche Gesellschaft fiir Kardiologie — Herz und Kreislaufforschung e.V. (DGK) mit Sitz in Disseldorf ist
eine wissenschaftlich medizinische Fachgesellschaft mit Gber 9.000 Mitgliedern. Ihr Ziel ist die Férderung der
Wissenschaft auf dem Gebiet der kardiovaskularen Erkrankungen, die Ausrichtung von Tagungen und die
Aus-, Weiter- und Fortbildung ihrer Mitglieder. 1927 in Bad Nauheim gegriindet, ist die DGK die alteste und
grof3te kardiologische Gesellschaft in Europa. Weitere Informationen unter www.dgk.org.



