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Genetik in der Nephrologie

Oft stößt man bei Kollegen auf Skep-
sis, wennman von genetischenUrsachen
vonNierenerkrankungensprichtundsei-
nen Patienten eine humangenetische Be-
ratung empfiehlt. Das sei doch nur etwas
für den Kindernephrologen! Genetische
Ursachen für Nierenerkrankungen gebe
esdochkaumbeierwachsenenPatienten!

Inzwischen setzt jedoch ein – sogar
manchesMal unbemerkter – Prozess ein,
der den Erwachsenennephrologen zum
Umdenken anregt. Durch die rasanten
Fortschritte bei molekulargenetischen
Untersuchungsmethodenhat dasWissen
um die pathophysiologischen Grundla-
gen vielerNierenerkrankungen, auchmit
einem Beginn erst im Erwachsenenalter,
deutlich zugenommen. Zudemerreichen
Kinder und Jugendliche mit hereditären
Nierenerkrankungen aufgrund gezielter
medikamentöserTherapie undVerbesse-
rungen in der Nierenersatztherapie und
Nierentransplantation inzwischen das
Erwachsenenalter, weshalb diese Erkran-
kungen eine immer größere Bedeutung
auch in der Erwachsenennephrologie
spielen. Die Kenntnis genetischer Ursa-
chen von Nierenerkrankungen ist damit
nicht nur für den Kindernephrologen,
sondern auch für den Erwachsenenne-
phrologen wichtig. Aufgrund des rasan-
ten Wissenszuwachses ist es das Ziel,
frühzeitig mögliche Patienten zu identi-
fizieren, invasive klinisch-diagnostische
Eingriffe zu vermeiden sowie durch op-
timierte und individualisierte Therapien
mögliche Komplikationen, Dialyse und
Transplantation hinauszuzögern oder
gar zu vermeiden. Die interdisziplinäre
Zusammenarbeit von Kindernephro-
logen, Erwachsenennephrologen und
Humangenetikern spielt daher eine im-

mer größere Rolle in der Betreuung
dieser Patienten.

Diese Ausgabe der Zeitschrift Der
Nephrologe soll Ihnen die Vielfalt geneti-
scher Ursachen bei Nierenerkrankungen
sowie die relevanten molekulargene-
tischen Untersuchungsmethoden ver-
ständlich erklären und Ihnen mögliche
Therapieoptionen vorstellen. Wir möch-
ten dabei Wissen vermitteln, das Sie im
täglichen Umgang mit Ihren Patienten
anwenden können. Dabei werden zu-
nächst hereditäreGlomerulopathienund
Salzverlusttubulopathien (Bartter- und
Gitelman-Syndrom) behandelt – zwei
Entitäten, die nicht nur im Kindesalter,
sondern auch erst im Erwachsenenalter
auftreten können und deren hereditäre
Ursache und Behandlung daher eine
immer größere Rolle in der Erwach-
senennephrologie spielen. Am Beispiel
des Alport-Syndroms wird Ihnen die
Relevanz einer frühzeitigen moleku-
largenetischen Diagnose im Hinblick
auf eine gezielte nephroprotektive The-
rapie aufgezeigt. Im Anschluss daran
folgt ein Übersichtsartikel über weitere
wichtige hereditäreNierenerkrankungen
des Erwachsenenalters wie autosomal-
dominante tubulointerstitielle Nieren-
erkrankung, Morbus Gaucher, Morbus
Fabry,Hypophosphatasie undmonogene
Formen derNephrolithiasis. Die Voraus-
setzungen für eine molekulargenetische
Untersuchung sowie die wichtigsten
molekulargenetischen Untersuchungs-
methoden werden Ihnen abschließend
erklärt.

Wir freuen uns sehr, ausgewiesene
Fachleute als Autoren für dieses Heft ge-
wonnen zu haben. Bei der Lektüre dieses
Heftes wünschen wir Ihnen viel Freude.
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