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Genetische Pradisposition fiir Osteoporose
Osteoporose ist eine weit verbreitete Erkrankung: Vitamin-D-Rezeptor

allein in Deutschland leben etwa 7,8 Millionen Betroffene.
Die Osteoporose ist damit die haufigste Systemerkran-
kung des Knochens. Neben einer Reihe von Stoffwech-
selerkrankungen, hormonellen Veranderungen, Umge-
bungseinflissen (z. B. Medikamenteneinnahme) und indivi-
duellen Faktoren (z. B. Lebens- und Essgewohnheiten), gibt
es bei der Entwicklung einer Osteoporose eine deutliche
genetische Komponente.

Das Wissen um eine genetische Pradisposition fir
Osteoporose erlaubt Personen mit iberdurchschnittlich ho-
hem Risiko einem Knochensubstanzverlust vorzubeugen.

Klinik und Pravalenz

Das Skelettsystem unterliegt zeitlebens Umbauprozessen
(Remodeling), die durch ein komplexes Zusammenspiel von
Osteoblasten und Osteoklasten realisiert werden. Dabei er-
reicht die Knochenmasse nach Abschluss von Wachstum und
Pubertat ein Maximum. Nach dem 35. Lebensjahr nimmt die
Knochenmasse kontinuierlich um etwa 0,5 % pro Jahr bei
beiden Geschlechtern ab. Im Rahmen einer Osteoporose
kommt es zu einem verstarkten Knochenmasseverlust und
Veranderungen der Mikroarchitektur des Knochengewebes.
Die Folge sind Skelettdeformationen und eine erhohte Frak-
turanfalligkeit.

Etwa 80 % aller Osteoporosen betreffen Frauen nach der
Menopause, etwa 30 % von ihnen entwickeln klinische Sym-
ptome. Ab etwa dem 70. Lebensjahr tritt vermehrt die senile
Osteoporose auf, von der Frauen und Manner im Verhaltnis
1:2 betroffen sind.

Friiherkennung ist wichtig

Die Entwicklung einer Osteoporose wird durch genetische
Faktoren und Umweltfaktoren beeinflusst, wobei der Ein-
fluss der individuellen Genetik auf ca. 70 % geschatzt wird.
Eine genetische Pradisposition beeinflusst Zeitpunkt und
Schweregrad einer Osteoporose. Das friihzeitige Wissen um
eine Disposition ermoglicht durch Vermeidung zusatzlicher
Risikofaktoren und den frihzeitigen Einsatz prophylakti-
scher Interventionen das persdnliche Osteoporose-Risiko.
Wissenschaftliche Studien haben in verschiedenen Genen
Varianten identifiziert, die in einem engen Zusammenhang
mit einer verminderten Knochendichte oder einem erhohten
Frakturrisiko stehen. Wir bieten Ihnen folgende Untersu-
chungen an:

Kollagen 1A1

Das Kollagen 1A1 (COL1A1)-Gen kodiert fir Typ1-Kol-
lagen, den Hauptproteinbestandteil des Knochens.
Eine Variante im Intron 1 des COLTA7-Gens ist mit ge-
ringerer Knochendichte und haufigerem Auftreten os-
teoporotischer Frakturen assoziiert. Etwa 3 % der Eu-
ropaer sind Trager dieser genetischen Konstellation.
Das COL1A7-Gen liefert ~damit nach  heutigem
Wissensstand den sichersten genetischen Anhaltspunkt fir
eine genetische Osteoporose-Pradisposition.

e Nachweis der Variante G2046T (Sp1

phismus; rs1800012)

Polymor-
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Der Vitamin-D-Rezeptor spielt eine wichtige Rolle bei der

Calcium-Absorption aus dem Darm. Eine Reihe wissen-

schaftlicher Studien zeigten einen signifikanten Zusam-

menhang des B/b-Polymorphismus im Vitamin-D-Rezeptor

(VDR)-Gen und einem erhohten Osteoporose-Risiko.

e Nachweis des B/b- bzw. Bsm1-Polymorphismus
(rs1544410)

Primare Laktoseintoleranz

Ein genetisch bedingter Laktasemangel hat durch den haufig
einhergehenden Verzicht auf Milch und die verminderte Bio-
verfugbarkeit von Kalzium einen wesentlichen Einfluss auf
Knochendichte und Frakturrisiko. Die genetische Bestim-
mung des Enzymdefekts erlaubt, frihzeitig auf Laktosefreie
Milchprodukte umzusteigen und damit einem langfristigen
Kalzium-Mangel vorzubeugen.

Indikationen

e Frauen (insbesondere leichtgewichtige) vor / in der Me-
nopause

e Haufung von Osteoporose-Risikofaktoren

e Familiar gehaufte Osteoporose bzw. Frakturanfalligkeit

e Patienten mit auffalligen biochemischen Parametern
des Knochenstoffwechsels oder der Knochendichte

Diagnostik

Zur Abklarung der genetischen Osteoporose-Pradispo-
sition empfehlen wir die molekularbiologische Unter-
suchung des COLTAT- bzw. des VDR-Gens.

Bei klinischem Verdacht kann auflerdem eine Laktose-
intoleranz molekulargenetisch untersucht werden.

Material / Anforderung

Alle molekulargenetischen Untersuchungen werden aus 2
ml EDTA-Blut oder wahlweise aus einem Mundschleimhaut-
abstrich durchgefihrt.

Bitte geben Sie bei Anforderung der Osteoporose-
Genetik immer die Verdachtsdiagnose ., Osteoporose” mit an.
Abrechnung

Die Untersuchung auf Varianten im COLTAT- bzw.
VDR-Gen sind fiir Kassenpatienten  Selbstzahler-
Leistungen. Von einigen privaten Kassen werden sie

erstattet. Die genetische Bestimmung der Laktose-
intoleranz wird von privaten und gesetzlichen Kassen ge-
tragen.

Genetische  Untersuchungen  berlihren  nicht das
Laborbudget.
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