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Genetische Ursachen im Fokus

Eine ehrgeizige Studie zur erblichen Form von Parkinson soll das Wissen um
die Entstehung der Erkrankung einen grossen Schritt voranbringen.
Sie kann die Basis fur neue Behandlungen schaffen.

In den meisten Fallen ist die Ursache von Parkinson nicht
bekannt. Deshalb spricht man von der idiopathischen
Parkinsonerkrankung - der griechische Begriff «idiopa-
thisch» bedeutet «ohne erkennbare Ursache». Demgegen-
Uber stehen die erblichen (genetischen oder familiaren)
Formen von Parkinson, die ungefahr 10% aller Patienten
und Patientinnen betreffen. Hierbei liegt der Erkrankung
eine Veranderung auf dem Erbgut (den Genen) zugrunde,
was zu einem gehauften Auftreten von Parkinson inner-
halb der Familie und, je nach Art der Genverénderung,
haufig zu einem friiheren Erkrankungsbeginn flihren kann.

Verinderungen im Erbgut

Die erste krankheitsverursachende Veranderung im Erbgut
wurde 1997 entdeckt, und seither wurde eine Vielzahl wei-
terer definierter Genveranderungen flr die Parkinsoner-
krankung beschrieben. Zudem konnten unterschiedliche
sogenannte genetische Risikofaktoren identifiziert werden,
welche die Krankheitsentwicklung begiinstigen konnen.
Die bessere Charakterisierung von Genveranderungen
und genetischen Risikofaktoren ist auch wichtig, um die
idiopathische Parkinsonerkrankung besser zu verstehen

und krankheitsverursachende Mechanismen zu untersu-
chen. Dies tragt zur Entwicklung neuer, gezielter Behand-
lungen bei.

Mit dem Ziel, das Wissen der erblichen Formen der
Parkinsonerkrankung voranzutreiben, wurde das «Global
Parkinson’s Genetics Program (GP2)» ins Leben gerufen,
Hierbei handelt es sich um ein ehrgeiziges Forschungs-
programm zur genetischen Charakterisierung von welt-
weit Uber 150000 Patienten und Patientinnen. Parkinson-
betroffene mit einer erhohten Wahrscheinlichkeit fir das
Vorliegen einer erblichen Form konnen im Rahmen dieser
Studie auf samtliche haufigen und seltenen krankheits-
verursachenden Veranderungen im Erbgut untersucht
werden. Ebenso ist das Ziel des Projekts, neue, bisher
unbekannte genetische Veranderungen zu entdecken.
Zusammen mit namhaften internationalen Instituten sind
fir die Schweiz die neurologischen Kliniken der Universi-
tatsspitaler Bern und Zurich beteiligt. Dieses Forschungs-
projekt ist sehr vielversprechend, nicht zuletzt wegen des
kooperativen internationalen Arbeitsansatzes, verbunden
mit dem offenen Austausch von Daten, Prozessen und
Ergebnissen.

lllustration: Gabriela Griindler



Genelische Beratung

Bereits heute kann im Rahmen der klinischen Routine eine
genetische Testung auf eine Reihe von krankheitsverursa-
chenden genetischen Veranderungen durchgeflhrt wer-
den. Hierbei ist wichtig zu beachten, dass zu jeder geneti-
schen Testung eine vorhergehende genetisch-neuro-
logische Beratung durch Fachpersonen gehort. Basierend
auf der detaillierten Familienanamnese, des Erkrankungs-
alters sowie der klinischen Symptome wird zunachst die
Wahrscheinlichkeit eingeschétzt, ob eine erbliche Form
von Parkinson vorliegt. Des Weiteren muss der Patient
oder die Patientin ausfuhrlich aufgeklart werden, da der
Nachweis einer Genveranderung auch Auswirkungen auf
Familienmitglieder und Nachkommen haben kann. Umfas-
sende Informationsgesprache und Abklarungen hinsicht-
lich einer familidren Parkinsonerkrankung konnen in spe-
zialisierten Parkinson-Ambulanzen angeboten werden.
Darlber hinaus bieten wir Parkinsonbetroffenen an, die
Teilnahmemaglichkeit am oben genannten Forschungs-
projekt zu Uberprifen, um eine erweiterte genetische Tes-
tung durchflihren zu lassen.

Vom Forschungsprogramm ist zu erwarten, dass die
genetische Testung zuk(inftig in der Betreuung von Par-
kinsonbetroffenen eine grossere Rolle spielen wird. Ins-
besondere erhoffen wir uns durch neue Erkenntnisse eine
noch bessere krankheitsspezifische Beratung der Patien-
tinnen und Patienten. Zudem kann die Entwicklung ge-
zielter medikamentoser Behandlungen vorangetrieben
werden.

Dr. med. Gerd Tinkhauser, Oberarzt Klinik fir Neurologie,
Zentrum flr Parkinson- und Bewegungsstorungen, und
PD Dr. med. Deborah Bartholdi, Oberarztin Klinik fur
Humangenetik, beide vom Universitatsspital Bern,

sowie Prof. Dr. med, Bettina Balint, Oberarztin Klinik

fir Neurologie, Zentrum fiir Bewegungsstorungen, vom
Universitatsspital Zirich

Wenn der Zugang zu
Therapien fehlt

Weltweit ist Parkinson die am
schnellsten wachsende neurologi-
sche Erkrankung. Die meisten Men-
schen, die von Parkinson betroffen
sind, leben in Landern mit niedrigem
und mittlerem Einkommen. Hier gibt
es grosse Ungleichheiten beim Zu-
gang zu neurologischer Versorgung
und zu wichtigen Medikamenten, das
zeigt ein Bericht der Weltgesund-
heitsorganisation (WHOQ). Darin
werden verschiedene Bereiche iden-
tifiziert, um die Ungleichheiten zu
beseitigen, unter anderem Sensibili-
sierung und Pravention. Zentral ist
zudem, die Gesundheits- und
Sozialsysteme zu starken.
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Symptome im
Frithstadium

Die Beeintrachtigungen von Parkinsonbe-
troffenen im Friihstadium sind vielfaltig,

werden aber selten vollstandig erfasst. Eine
neue Studie, in der Betroffene und Angeho-

rige befragt wurden, schafft Klarheit. Die
Symptome, die in einem frihen Stadium
der Erkrankungen relevant sind, betreffen
motorische (Tremor und Steifheit) und
nicht-motorische Aspekte (Midigkeit, De-
pression und Schmerzen). Zudem fihlen
sich viele der Befragten beeintrachtigt, weil
sich Bewegungen verlangsamen und die
Feinmotorik erschwert ist. Diese Erkennt-
nisse helfen, Therapien zu verbessern.

Einschrankungen der Feinmotorik
vermindern die Lebensqualitat.

Quellenangaben

Die Quellenangaben zu den
auf den Forschungsseiten
vorgestellten Studien sowie
weiterfihrende Links
finden Sie neu unter
www.parkinson.ch/quellen.

Biomarker zur
Fritherkennung

Eine neue Methode spurt die fur
Parkinson typischen Eiweissveranderungen
zuverlassig im Blut auf.

Parkinson beginnt bis zu 20 Jahre,
bevor Bewegungsstorungen wie
Muskelversteifung, Bewegungsver-
langsamung und Zittern auftreten.
Doch die Diagnose der Parkinson-
krankheit basiert bis heute auf dem
Nachweis motorischer Symptome,
unterstltzt durch bildgebende
Verfahren und die Beurteilung von
gleichzeitigen nicht-motorischen
Symptomen. Das flhrt dazu, dass
die richtige Diagnose und die an-
gemessene Therapie im hohen
Grad von der beruflichen Erfahrung
der Fachperson abhangen, welche
die Untersuchung durchfihrt.

Direkter Nachweis im Blut
Weltweit wird deshalb intensiv an
einem objektiven und zuverlassi-
gen Biomarker geforscht, um Diag-
nosen zuverlassiger zu machen,
und auch, um die Erkrankung mog-
lichst frlih festzustellen. Bis heute
liegt kein solcher Test vor.

Nun sind Forschende der
Christian-Albrechts-Universitat in
Kiel einen Schritt weitergekom-
men. Sie haben einen Bluttest ent-
wickelt, der es moglich macht, in
kleinsten Abschniirungen von
Nervenzellen gezielt nach einer
krankhaft veranderten Form des
Proteins Alpha-Synuklein zu su-
chen. Dieses ist am Zerfall der Ner-
venzellen beteiligt. In der in der
Brain verdffentlichten Studie konn-

ten mit dem Bluttest 30 Parkinson-
betroffene prazise von 50 Kontroll-
personen unterschieden werden.

Weitere Forschung notig

Die Forschenden beurteilen die
Ergebnisse als «sensationell». Sie
sind zuversichtlich, dass sich auf
dieser Grundlage ein Bluttest flr
die Diagnose der Parkinsonkrank-
heit entwickeln lasst. Wann ein
solcher Bluttest zur Anwendung
kommt, ist allerdings offen. Der
Test wird nun weiterentwickelt.
Zudem muss geklart werden, ob
damit auch friihe Stadien der Par-
kinsonerkrankung nachgewiesen
werden konnen. Bestatigen sich
die bisherigen Resultate, konnte
der Test nicht nur dazu beitragen,
Parkinson zu erkennen, sondern
auch friihzeitig mit einer Therapie
zu beginnen.

Thomas Schenk

Foto: Keystone/Westend61/Gustafsson
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