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Microarray-basierte Resequenzierung des _ ,®cesundneitstorschung
CFTR-Gens (Cystische Fibrose)

Moderne Methoden der Humangenetik ‘..'

Die Erkrankung Mucoviszidose (Cystische
Fibrose, CF) ist die haufigste autosomal-
rezessive Erkrankung weltweit. Die Haufig-
keit wird durchschnittlich mit 1:2500
Neugeborenen angegeben. Die Cystische
Fibrose wird durch Mutationen im CFTR-Gen
verursacht. Bisher wurden Uber 1000
verschiedene CFTR-Mutationen identifiziert.
Zur Diagnostik dieser Mutationen stehen eine
Reihe von verschiedenen Methoden bis hin zur vollsténdigen Sequenzierung des Gens
zur Verflgung. Diese Methoden sind jedoch sehr zeitaufwendig und teuer, so dass eine
Weiterentwicklung dieser Methode eine deutliche Verbesserung der Diagnostik nach sich

ziehen wirde. Die Microarray-Technologie bietet dafir eine geeignete Grundlage.

Microarray-basierte Methoden fiihren zu einer
schnelleren und kostengiinstigeren Diagnostik

Patient 1: Mutation D110H Patient 2: Mutation R117H Die Microarray-Technologie eréffnet eine neue
Nukleotide-Substition: G to C Nukleotide-Substitution: G to A . . . . o

Dimension der humangenetischen Diagnostik. Sie

antisense antisense erlaubt in einem Experiment die gleichzeitige Analyse

von 60.000 Nukleotiden innerhalb von 2 Tagen.
e Damit ist es im Vergleich zu herkémmlichen
Methoden maglich, eine Diagnostik 6-mal schneller
anzubieten und die Kosten auf ein Drittel zu
reduzieren. Das Beispiel der Mucoviszidose-
Diagnostik ist nur ein Anfang. Aktuelle Forschungs-

ergebnisse demonstrieren, dass die Microarray-
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Technologie in vielen Bereichen der Medizin eine
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Verbesserung der diagnostischen Maglichkeiten

§ & 6 & 6 & &6 6 5 & & & S & & 6 &

bewirken wird.
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