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Aus der Universititskinderklinik Ziirich — Direktor: Prof. A. Prader

Erfassung und Verhiitung von Erbkrankheiten

A. PrRADER

Gesundheit und Krankheit sind Manifestationen des Zusammenspiels von
Erbanlagen und Umgebungseinfliissen. Das heutige Symposium und die 6ffent-
liche Gesundheitspolitik beschiftigen sich vorwiegend mit den Umgebungs-
einflissen. Erfassung und Verhiitung von Erbkrankheiten sind zweifellos
ebenso wichtig, gehoren aber traditionellerweise vorwiegend in den Bereich
der individuellen érztlichen Betreuung. Im Folgenden mochte ich kurz dar-
legen, dass die Erfassung und Verhiitung von Erbkrankheiten nicht nur eine
individualmedizinische Aufgabe, sondern in manchen Belangen auch eine
Aufgabe der 6ffentlichen Gesundheitspolitik 1st.

Wir alle hoffen, dass unsere Kinder von Erbkrankheiten verschont bleiben
und unter optimalen dusseren Bedingungen anfwachsen konnen, Genetische
Beratung und Familienplanung sollen helfen, dieses Ziel zu erreichen. Wir
diirfen aber nicht vergessen, dass es sehr viele Erbkrankheiten gibt und dass
wahrscheinlich jeder von uns, auch wenn er gesund ist und aus einer gesun-
den Familie stammt, krankhafte Erbanlagen besitzt, die stumm sind und
deshalb vorldufig unerkannt bleiben, die aber in einer spiteren Generation
zur manifesten Krankheit fiihren kénnen. Dies ist der Fall bei allen Krank-
heiten, die rezessiv vererbt werden, indem nur der homozygote Merkmals-
triger, der die kranke Anlage von beiden Eltern geerbt hat, krank ist, wih-
rend der heterozygote Merkmalstriger, der dic kranke Anlage nur von einem
seiner Eltern geerbt hat, gesund bleibt, aber die kranke Anlage an einen Teil
seiner Kinder weitergibt. Kine dhnliche Situation besteht bei den Krank-
heiten mit multifaktorieller Vererbung, bei der erst die Kombination ver-
schiedener Erbanlagen und Umgebungseinfliisse zur Krankheit fiihrt. Ferner
miissen wir uns vergegenwértigen, dass krankhafte Erbanlagen durch Muta-
tion dauernd neu entstehen.

Krankhafte Erbanlagen lassen sich also nicht eliminieren, Ihre tragischen
Auswirkungen lassen sich aber in inanchen Fillen mit Hilfe der heutigen dia-
gnostischen und therapeutischen Miglichkeiten mildern oder sogar verhin-
dern. Diese Moglichkeiten werden dank den technischen Fortschritten in der
Medizin und dank der raschen Zunahme der genetischen Kenntnisse von Jahr
zu Jahr besser. Sie konnen aber nur dann voll genutzt werden, wenn es uns
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gelingt, eine Erbkrankheit im Friihstadium zu erkennen, bevor schwere
Schidigungen aufgetreten sind, und wenn wir das Risiko einer Erbkrankheit
vor der Geburt voraussagen konnen. Dies setzt unter anderem voraus, dass
rewisse Laboruntersuchungen gemacht werden und dass jeder Arzt geniigend
allgemeine und spezielle Kenntnisse in medizinischer (enetik besitzt. Ich
darf in diesem Zusammenhang darauf hinweisen, dass der Unéerricht in med:-
zimischer Genelik in unserem Land seit einigen Jahren fiir das Medizinstudium
obligatorisch ist, dass aber die Pline zur Schaffung entsprechender Lehr-
stiihle und Institute an unseren Universitidten erst zum Teil realisiert sind.

Nach diesen Vorbemerkungen mochte ich die beiden Hauptfragen etwas
genauer besprechen: Warum und wie sollen die Erbkrankheiten erfasst wer-
den? Ich meine dabei nicht Diagnose und Therapie des einzelnen Patienten,
deren Berechtigung evident ist und die bei der Vielfalt der Erbkrankheiten
hier nicht besprochen werden kénnen. Ich meine ausschliesslich Fragen, die
tiber diese traditionelle drztliche Aufgabe hinausgehen,

Die Erfassung von Erbkrankheiten ist wiinschenswert fiir die Friithdiagnose,
fiir die genetische Beratung und fiir die Kenntnis der Krankheitshaufigkeit
i der Bevilkerung.

Die friihzeitige Diagnose ermoglicht oft eine prophylaktische Behandlung
zur Verhiitung ernsthafter Auswirkungen. Das klassische Beispiel, auf das
ich zuriickkommen werde, ist die Didt zur Verhiitung des Schwachsinns bei
der Phenylketonurie.

Ist bei einem Familienmitglied eine Erbkrankheit festgestellt worden, so
ergibt sich die Aufgabe der genetischen Beratung. Auf Grund unserer Kennt-
nisse iiber den Erbgang bzw. iiber das Risiko des Auftretens der gleichen
Erkrankung bei Verwandten kann zukiinftigen Ehepartnern oder Eltern mit
einem bereits erkrankten Kind das prozentuale Erkrankungsrisiko fiir ihre
zukiinftigen Kinder in den meisten Fillen genau angegeben werden.

Die Feststellung der Héaufigheit einer Erblrankheit in der Bevolkerung ist
von Nutzen fiir die genetische Beratung, fiir die Ausbildung der Medizinstu-
denten und fiir den zweckmiissigen Kinsatz der Forschung. Man wiirde an-
nehmen, dass in der Schweiz die Héaufigkeit der Erbkrankheiten dank der
militdrdrztlichen Erfassung der ganzen ménnlichen Jugend und dank der
Meldung aller Erbkrankheiten an die Invalidenversicherung bekannt. sei.
Leider ist diese Annahme falsch, da die Meldungen und die Auswertung offen-
bar nicht auf dieses Ziel ausgerichtet sind. Der enorme Aufwand der militér-
drztlichen Untersuchungen und der drztlichen Einzelmeldungen an die Inva-
lidenversicherung kann gesundheitspolitisch und wissenschaftiich nicht aus-
geniitzt werden. Dies ist um so mehr zn bedauern, als man von einem so klei-
nen und gut organisierten Land in dieser Beziehung ein mustergiiltiges Bei-
spiel erwarten wiirde. Es ist zu hoffen, dass hier der neue Gesundheitsfonds
Mittel und Wege finden oder unterstiitzen wird, um diese Situation zu ver-
bessern. Die einzige zuverlissige Statistik iiber die Haufigkeit einiger KErb-
krankheiten liefert vorlinfig die Phenylketonurie-Untersuchung aller Neu-
geborenen, auf die ich gleich zu sprechen komme,
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Tabelle 1

Tiitigkeit der Phenylketonurie (PKU)-Laboratorien in der Schweiz
{nach BUTLER u. Mitarb. [2] und GrrzeLMaNN [4])

Jahr Zah] der Zahl der Prozentuale
Neugeborenen routinemassig Erfassung
in der Schweiz  auf PKU

untersuchten

Neugeborenen

1965 111835 4721 49,
1966 109738 28704 269,
1967 107417 50416 470,
1968 105130 74 868 719,
1969 102316 89476 879,

Zu den Massnahmen zur Erfassung der Erbkrankheiten gehiren einerseits
ungezielte Massenuntersuchungen und andererseits gezielte Familien- und
Einzeluntersuchungen.

Bei den Massenuntersuchungen steht seit einigen Jahren die Routineunter-
suchung aller Neugeborenen auf Phenylketonurie und einige dhnliche Krank-
heiten im Vordergrund. Es handelt sich um vererbte Stoffwechselstérungen,
die bei der Geburt noch keine Symptome machen, dann aber allméhlich zu
schwerem Schwachsinn und zu anderen Storungen fithren, die alle durch eine
friithzeitige und konsequente didtetische Behandlung verhindert werden kin-
nen. Die Untersuchung erfolgt mit Hilfe eines auf Filterpapier getrockneten
Bluttropfens. Die beteiligten drei schweizerischen Laboratorien haben kiirz-
lich in der Schweizerischen Arztezeitung iiber das Programm und iiber die bis
Ende 1969 erhobenen Resultate berichtet.

Die Zahl der untersuchten Neugeborenen ist nach diesem Bericht in den
letzten fiinf Jahren von 49, auf 879, gestiegen (Tab. 1). Fast !/, der Neuge-
borenen wird leider noch nicht erfasst. Es ist zu hoffen, dass es den Kantons-
drzten gelingen wird, die Liicken, die in einigen Kantonen noch bestehen, im
laufenden Jahre zu schliessen.

Das Programm umfasst neben der Phenylketonurie und anderen Hyper-
phenylalanindmien auch die Leuzinose, die Homozystinurie, den Galakto-
kinasemangel und die Galaktosémie (Tab. 2). Bis Ende 1969 wurden 12 Neu-
geborene mit gesicherter Phenylketonurie und 17 Neugeborene mit anderen
Stoffwechselstérungen festgestellt. Diese Patienten wurden alle klinisch
genau untersucht und einer regelmissig kontrollierten, den Stoffwechsel-
defekt kompensierenden Didtbehandlung zugefiihrt, die die Entwicklung von
Schwachsinn und anderen Stérungen zu verhindern vermag. Die beschei-
denen Kosten dieser prophylaktischen Routineuntersuchung kinnen leider
weder von den Krankenkassen noch von der Invalidenversicherung iiber-
nommen werden. Je nach Kanton werden sie vom Kanton selbst oder von
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Tabelle 2

Erfolgsstatistik der Neugeborenen-Reihenuntersuchung in der Schweiz bis Ende 1969
{nach BUTLER u. Mitarb. [2] und GrrzeLmaxx [4])

Art der Anzahl (Gesuchte Identi-
Untersuchung der durch- Krankheit fizierte
(Aminosiure, gefiithrten Kranke
Zucker, Unter-

Enzymaktivitit) suchungen

Phenylalanin 248185 Phenylketonurie 12
Andere Hyper-
phenylalanin-
dmien 12

Leuzin 219485 Leuzinose
(Ahornsirup-
krankheit) 3

Methionin 21087 Homozystinurie 0

1alaktose 123661 Galaktokinase- (0
} mangel und

Galaktose-1. 90397 Galaktosimie 2

phosphat-Uridyl-

Transferase

den Eltern der untersuchten Kinder getragen. Die Kosten der #drztlichen
Kontrollen und der oft teuren Didt werden dagegen von der Invalidenver-
sicherung iibernommen.

Wie die Zahlen in Tabelle 2 zeigen, betrigt die Hdiufigkeit der Phenylketon-
yrie in unserem Land 1:20000 Neugeborene. In der von (RUTHRIE gesam-
melten internationalen Statistik ist die Krankheit fast doppelt so hiufig. Es
stellt sich deshalb die Frage, ob die Phenylketonurie bei uns wirklich seltener
1st oder ob uns einige Fille entgehen. Da mir kein Fall von spiter erkannter
Phenylketonurie nach negativem Test in der Neugeborenenperiode bekannt
1st, scheint die letztere Annahme unwahrscheinlich. Eine andere Erklidrungs-
moglichkeit besteht darin, dass wir nach der sehr griindlichen klinischen
Uberpriifung jedes Falles mit einem positiven oder verdichtigen Testresultat
die Diagnose oft wieder fallen lassen und damit eine aufwendige Didt und
Kontrolle vermeiden konnen, wihrend an anderen Orten solche Fille viel-
leicht mitgezihlt und behandelt werden, Diese Uberlegungen sind ein Hin-
weis auf die zahlreichen Schwierigkeiten eines solchen Untersuchungspro-
gramms.

Tabelle 3 zeigt den volkswirtschafilichen Aspekt der Phenylketonurie-Unter-
suchung. Der Aufwand, um einen Fall aufzufinden und zu behandeln, betrigt
Fr. 130000.—. Die Kosten fiir die lebenslingliche Versorgung eines nicht ent-
deckten Falles in einem Heim fiir Schwachsinnige und der Verlust des Sozial-
produktes betragen dagegen iiber eine Million. Das Phenylketonurie-Pro-
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Tabelle 3

Aufwands- und Erfolgsrechnung der Reihenuntersuchung auf Phenylketonurie
(nach BETLER u. Mitarb. [2])

Ein entdeckter Fall Ein nicht entdeckter Fall
Routineuntersuchung 60000 Fr. Lebenslangliche Versorgung

10 Jahre Diat 30000 Fr. eines Imbezillen 625000 Fr.
Medizinische Diagnostik und Verlust des Sozialproduktes

Betreuung 200000} Fr. (Einkommen pro Leben} 310000 Fr.
Total 130000 Fr. Total 1 1350402 Fr.

gramm 1st deshalb trotz seines betridchtlichen finanziellen Aufwandes nicht
nur in menschlicher Beziehung, sondern auch in 6konomischer Sicht sinnvoll.

In diesem Zusammenhang sei darauf hingewiesen, dass es eine schon viel
linger eingefithrte Routineuntersuchung aller Neugeborenen gibt, die nach
wie vor ihre Bedeutung hat: Ich meine die Wassermann-Reaktion zur Ent-
deckung der angeborenen Syphilis. Obwohl es sich hier um eine Infektions-
krankheit und nicht um eine Erbkrankheit handelt, 15t diese Untersuchung
im Hinblick auf die Frithbehandlung zur Vermeidung schwerer kirperlicher
und geistiger Schdden ebenso wichtig wie die Phenylketonurie-Untersuchung.

In den kommenden Jahren werden zweifellos weitere Methoden zur rou-
tinemdssigen Fritherfassung hestimmter Erbkrankheiten entwickelt werden.
Wiinschenswert wire dies bei allen Erbkrankheiten, bei denen eine frithe pro-
phylaktische Behandlung das Auftreten der S8ymptome verhindern kann,
Dazu gehirt unter anderem die hereditdre Hypercholesterindmie, die ver-
mutlich viel hauhger 1st als die Phenylketonurie, Der durch diese Krankheit
bedmgte Herztod im Alter von etwa 40 Jahren kann wahrscheinlich durch
eine von Kindheit an eingehaltene spezielle Didt verhindert werden.

Im Gegensatz zu den Massenuntersuchungen, die organisatorische Pro-
bleme der allgemeinen Gesundheitspolitik darstellen, gehiren die gezielten
Familien- und Einzeluntersuchungen in die Hand des einzelnen Arztes. Es
kann nicht geniigend betont werden, dass bei jedem Leiden die Maglichkeit
einer Erbkrankheit mit allen Mitteln gepriift werden muss und dass bei jedem
Leiden, das sicher oder moglicherweise eine Erbkrankheit darstellt, die ganze
Familie untersucht werden soll. Nur so konnen latente Fille erkannt und
einer prophylaktischen Behandlung zugefiithrt werden und nur so ist cine zu-
verlissige genetische Beratung mﬁglich. Diese genetische Familienunter-
suchung ist heute ebenso wichtig wie die uns allen geldufige Umgebungs-
untersuchung im Falle einer Tuberkulose- oder Typhuserkrankung.

Ich habe einleitend vom rezessiven Erbgang gesprochen, bei dem manche
gesunden Familienmitglieder heterozygote Merkmalstriger, d.h.stumme Triger
der krankhaften Anlage, sind. Fiir die genetische Beratung wiire es wichtig,
im Rahmen der Familienuntersuchung diese Triiger erkennen zu kénnen. da
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ithre Nachkommen gefihrdet sind, wihrend die Nachkommen der merkmals-
freien Familienmitglieder nicht gefahrdet sind. Bei einzelnen Krankheiten ist
es moglich, die heterozygoten Merkmalstridger mit verfeinerten Labormetho-
den zu erkennen, bei vielen anderen gelingt dies aber noch nicht. Die Ver-
besserung dieser Heterozygotendiagnostik ist ein Hauptanliegen der heuti-
gen Forschung.

Die genetische Familienuntersuchung muss auch laufend jedes Neugebo-
rene aus belasteten Familien erfassen. Beil solchen Risikokindern soll sofort
nach der Geburt mit allen Mitteln eine Friithdiagnose angestrebt werden,
damit alle Méglichkeiten einer prophylaktischen Frithbehandlung ausge-
niitzt werden konnen.

Bei Erbleiden, bei denen eine derartige prophylaktische Behandlung nicht
moglich ist, werden sich die Eltern, denen das Erkrankungsrisike bekannt
1st, oft nicht entschliessen konnen, weitere Kinder zu hahen. Hier hat sich in
letzter Zeit die fast sensationelle neue Moglichkeit der prinatalen Diagnose
anfgetan, die es solchen Eltern gestatten sollte, nur gesunde Kinder zu be-
kommen.

Die Moglichkeit einer pranatalen Diagnose von Erbkrankheiten wurde vor
kurzem von verschiedenen Forschern in den USA angepackt und hat schon
zu beachtlichen Anfangserfolgen gefiihrt. Sie beruht auf der neuen Methode
der transabdominalen Amniozentese, mit der von der 16. Schwangerschafts-
woche an Fruchtwasser fiir diagnostische Zwecke gewonnen werden kann.
Die transabdominale Amniozentese ist weitgehend gefahrlos, sofern die Pla-
zenta mit Ultraschall lokalisiert wird, um eine Punktion der Plazenta zu ver-
meiden, Die Amnionfliissigkeit und die darin schwimmenden fotalen Zellen
lassen sich direkt chemisch, zytogenetisch und virologisch untersuchen. Fer-
ner konnen Zellkulturen angelegt werden, die sich fiir biochemische und zyto-
genetische Untersuchungen eignen. Damit lassen sich chromosomale Storun-
gen und verschiedene vererbte Stoffwechselstérungen diagnostizieren.

Im Falle einer unbeeinflussharen schweren Erbkrankheit stellt sich dann
zwangsliufig die Frage der eugenischen Schwangerschaftsunterbrechung. Die
prianatale Untersuchung und die anschliessende eugenische Interruption im
Falle eines kranken Foten, bzw, die Austragung der Schwangerschaft im
Falle eines gesunden Fiten erlauben einer genetisch belasteten Familie, aus-
schliesshich gesunde Kinder zu bekommen. In den USA wird diese Moglich-
keit von Genetikern und von einem aufgekldrten Publikum gebilligt oder
sogar enthusiastisch begriisst. In manchen Staaten besteht auch kein gesetz-
liches Hindernis, indem die Interruption auf blossen Wunsch der Mutter ge-
stattet ist, sofern sie in einem Spital und vor der 24. Schwangerschaftswoche
vorgenommen wird. Zu den diagnostischen Moglichkeiten ist allerdings zu
sagen, dass diese vorldufic noch sehr begrenzt sind. Es besteht jedoch kein
Zweifel, dass wir es mit einer wichtigen neuen Methode zur Verhiitung von
Erbkrankheiten zu tun haben, die sich rasch entwickeln wird und zu der der
Mediziner und der Gesetzgeber Stellung nehmen miissen. Meine personliche
Meinung geht dahin, dass wir alles tun sollten, um diese Moglichkeit ohne zu
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grosse finanzielle Belastung fiir die Eltern auszuniitzen und gesetzlich zu
sanktionieren, Andernfalls werden informierte Eltern im Ausland Hilfe su-
chen.

Abschliessend michte ich festhalten, dass die Erfassung und Verhiitung
von Frbkrankheiten eine sehr wichtige gesundheitspolitische Aufgabe ist, die
medizinische, organisatorische, soziale und gesetzgeberische Konsequernzen
zur Folge hat, fiir deren Bewiltigung die Forschungskommission fiir die
Gesundheit entscheidend mithelfen kann.

Zusammenfassung

Manifeste krankhafte Erbanlagen findet man bei nur wenigen Individuen,
wahrend nicht-manifeste krankhafte Erbanlagen wahrscheinlich bei den mei-
sten vorkommen. Da zudem krankhafte Erbanlagen durch Mutation dauernd
neu entstehen, lassen sich diese nicht eliminieren. Thre tragischen Auswirkun-
gen lassen sich aber durch genetische Beratung und durch Friithdiagnose in
manchen Fillen verhindern oder mildern. Leider sind wir iiber die Hiufigkeit
der Erbkrankheiten in der Schweiz schlecht orientiert, obwohl praktisch alle
Fille der Invalidenversicherung gemeldet und zum Teil auch durch die mili-
tiardrztliche Untersuchung erfasst werden.

Im Einzelfall erméglicht die friihzeitige Diagnose oft eine prophylaktische
Behandlung zur Verhiitung ernsthafter Auswirkungen. Die Fruhdmgnogg wird
durch die Routineuntersuchungen aller Neugeborenen auf gewisse hereditire
Stoffwechselstirungen und durch gezielte Einzeluntersuchungen aller Fami-
lienmitglieder und vor allem aller Neugehorenen in helasteten Familien er-
reicht. Die Routineuntersuchung aller Neugehorenen in der Schweiz auf Phe-
nylketonurie, Leuzinose Homc-?ybtlnune Galaktosdmie nund gewisse Varian-
ten dieser Krankheiten erfasste im Jahre 1969 879, aller Neugeborenen. Es
braucht noch betrichtliche Anstrengungen, um in die Ndhe der 100%;-Grenze
zn kommen,

Be1 gewissen Erbkrankheiten kann heute die Diagnose schon von der 16.
Schwangerschaftswoche an durch Untersuchung des Fruchtwassers gestellt
werden, Bei einer schwerwiegenden Stérung ergibt sich damit die Moglichkeit
einer gezielten eugenischen Schwangerschaftsunterbrechung.

Résumé

Tandis que chez la plupart des individus existent probablement des pré-
dispositions héréditaires maladives cachées, les maladies héréditaires mani-
testes n'apparaissent que chez trés peu d'individus. Et comme en plus des
prédispositions pathologiques se créent constamment par mutation, il n’est
pas possible de les éliminer. Leurs effets tragiques peuvent cependant dans
plusieurs cas étre restreints ou méme bloqués par un diagnostic précoce ou
mieux encore par des consultations génétiques. Bien que tous les cas soient
annoncés a I’A.L et plus tard décelés par 'examen militaire des recrues,
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nous sommes malheureusement trés mal renseignés sur la fréquence de
maladies héréditaires en Suisse.

Dans certains cas particuliers, le diagnostic précoce permet un traitement
prophylactique qui évite des lésions sérieuses. Ce diagnostic précoee pourra
se faire grice & I'examen de routine de tous les nouveau-nés pour certains
troubles métaboliques héréditaires, et par I'examen de chaque membre de
la famille et surtout de tous les nouveau-nés de famille a hérédité chargée.
I’examen de routine de tous les nouveau-nés en Suisse pour la phényl-
cétonurie, la leucinose, 'homocystinurie, la galactosémie et certaines va-
riantes de ces affections a porté en 1969 sur 879, de tous les nouveau-nés.
Il faudra encore beaucoup d’efforts pour atteindre la himite de 1009%,.

Dans certaines maladies héréditaires, le diagnostic peut se faire déja a
partir de la 16e semaine par 'examen du liquide amniotique. Si I'on trouve
une altération importante cela rend possible de faire une interruption pré-
ventive de grossesse. '

Riassunto

Solo 1n poehi individui 31 possono trovare del caratteri ereditarl manifesti
di natura morbosa; caratter1 ereditari non manifesti, invece, s1 trovano
probabilmente in ogni individuo. Dato perod che, grazie alla mutazione, in-
sorgono continuamente del nuovi caratter: ereditari morbosi, questi non
possono essere eliminati. Le loro tragiche conseguenze possono perd essere
impedite o perlomeno diminuite in parecchi casi. Purtroppo sappiamo ben
poco sulla frequenza delle eredopatie in Svizzera e questo malgrado che
praticamente ogni caso venga annunciato all’assicurazione invaliditad e che
una parte dei casi vengano scoperti in occasione della visita medica militare.

Nel case particolare, una diagnosi precoce rende spesso possibile una
terapia profilattica allo scopo di impedire gravi conseguenze. La diagnos:
precoce si ottiene grazie ad un esame sistematico di tutti i neonati con
ricerca di certi disturbi metabolici ereditari, in casi particolar: con deter-
minati esami di tutti 1 membri della famigla e specialmente di tutti 1 neo-
nati delle famiglie con tara ereditaria. Nel 1969, Pesame sistematico di tutti
1 neonatl della Svizzera con particolare riguardo alla fenilchetonuria, leuei-
nosi, omocistinuria, galattosemia ed aleune variant: di questa malattia com-
prese I'879, di tutti 1 neonati. Saranno necessari ancora degli sforzi ingenti
per avvicinarsi al limite del 1009%;.

Nel caso di certe malattie ereditarie & possibile oggi, grazie all’analisi del
liqguido amniotico, di stahbilire la diagnosi gia prima della sedicesima setti-
mana di gravidanza. Nel caso di un disturbo di natura grave, esiste percid
la possibilita di una interruzione eugenetica della gravidanza.

Summary

Manifest pathological inherited constitutions are found in -only a few
individuals, while those that are not manifest are probably present in the
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majority of people. Since in addition mutations leading to inherited patho-
logical constitution are constantly occurring, these cannot be eliminated.
Their tragic results can, however, be prevented or diminished in many
cases by genetic councelling or early diagnosis. Unfortunately we are badly
orientated as to the frequency of genetic diseases in Switzerland, although
in practice almost all cases are registered by the “invalidity insurance”
and partly also by the military medical examinations.

In individual cases, an early diagnosis can often result in prophylactic
treatment to prevent more serious outbreaks. The early diagnosis should
reach all newborn children by a routine examination for certain hereditary
disorders of metabolism, together with examination of all family members,
and particularly all newborn babies of families with a history of such
diseases. The routine examination of all newborn babies in Switzerland for
phenylketonuria, leucinosis, homocystinuria, galactosemia and certain
variants of these diseases covered, in 1969, 879, of all newborns. It requires
further considerable efforts to achieve the 1009 level.

With certain inherited diseases the diagnosis can today be made from the
16th week of pregnancy on, through examination of the amniotic fluid. In
the cases of a serious disorder, there is the possibility of interruption of the
pregnancy on eugenic grounds.
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