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Genveranderungen bei Autismus auch fur Storungen des
Magen-Darm-Traktes verantwortlich

Heidelberger Humangenetiker entdeckten, dass eine bestimmte Form des Autismus sowie
gleichzeitig auftretende Verdauungsprobleme und eine Erkrankung der Speiserohre eine
gemeinsame genetische Ursache haben / Veroffentlichung in PNAS

Autistische Personen weisen haufig auch Storungen im Magen-Darm-Trakt auf. Wissenschaftler aus
Heidelberg, Wurzburg und Ulm haben erstmals an Mausen gezeigt, dass die Entwicklungsstorung
und die bisher wenig beachteten Verdauungsprobleme der Patienten in direktem Zusammenhang
stehen konnen. Der Nachweis gelang ihnen, wie sie aktuell in der Fachzeitschrift PNAS berichten,
bei dem Gen Foxpl, das nicht nur im Gehirn, sondern auch im Verdauungstrakt aktiv ist.
Angeborene Defekte an dieser Stelle des Erbguts aufSern sich daher sowohl im Auftreten einer
sogenannten Autismus-Spektrum-Storung unter anderem mit sozialen Defiziten, stereotypem
Verhalten und verminderten kognitiven Fahigkeiten, als auch - bei vielen der Betroffenen - in einer
Beeintrachtigung der Darmtatigkeit sowie in einer Funktionsstorung der Speiserohre.

»Falls sich dieses Forschungsergebnis auf den Menschen ubertragen lasst, konnte dies unmittelbare
Auswirkungen auf die Beratung von Patienten und Angehorigen haben”, sagt Seniorautorin
Professor Dr. Gudrun Rappold, Direktorin der Abteilung Molekulare Humangenetik, Institut fur
Humangenetik am Universitatsklinikum Heidelberg: ,Der eingeschrankten Speiserohren- und
Darmfunktionalitat konnte man beispielsweise mit einer angepassten Ernahrung sowie
medikamentosen Behandlung begegnen. Vor allem ist jetzt klar, dass die Magen-Darm-Problematik
nicht nur - wie bisher haufig angenommen - von den Medikamenten, die Betroffene einnehmen
miussen, oder ihrem abweichenden Essverhalten hervorgerufen wird.”

Erkrankungen des Magen-Darm-Traktes oder Verdauungsprobleme treten bei Menschen mit einer
Autismus-Spektrum-Storung - das belegen internationale Studien der letzten Jahre -
uberdurchschnittlich haufig auf. Systematisch erfasst werden diese Beschwerden allerdings bislang
nicht. Zudem konnen sich manche Betroffene aufgrund von eingeschrankten kommunikativen und
intellektuellen Fahigkeiten nur schwer mitteilen, wenn zum Beispiel Schlucken oder Verdauung
Beschwerden verursachen. Beim sogenannten FOXP1-Syndrom, das zu den haufigeren Autismus-
Erkrankungen zahlt, werden bei mehr als der Halfte der Erkrankten auch Magen-Darm-Probleme
beschrieben. Die Zusammenhange untersuchten die Teams um Gudrun Rappold am Heidelberger
Institut fir Humangenetik und Prof. Dr. Andreas Friebe, Physiologisches Institut der Universitat
Wiurzburg nun erstmals systematisch an Mausen mit dem gleichen Gendefekt, die ein dem Menschen
entsprechendes Krankheitsbild entwickeln.

Die Mehrheit der Gene, die mit Autismus in Verbindung stehen, ist in Gehirn und
Verdauungstrakt aktiv

Die Mause zeigten ein abweichendes Fressverhalten und nahmen weniger Futter und Wasser auf als
Mause ohne diese genetische Veranderung. Der Dickdarm und die Speiserohre zeigten eine
verminderte Dicke der Muskelschicht. Der Ringmuskel am Mageneingang wies eine gestorte
Funktion auf, die dazu fiihrt, dass er beim Schluckvorgang nicht richtig 6ffnet (Achalasie). Da die
Nahrungspassage somit erschwert ist, kann dies auf lange Sicht zu einer starken Schadigung und
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Aussackung der Speiserohre fuhren. Aullerdem war die Darmpassage signifikant verlangsamt. ,Die
bei dem Mausmodell nachgewiesene Achalasie und die Veranderung der Darmperistaltik ist
hochstwahrscheinlich der Grund fur die bei Patienten mit FOXP1-Syndrom haufig vorkommenden
Schluckbeschwerden und Verstopfung” schlussfolgert der Erstautor der Studie, Dr. Henning
Frohlich.

Das Gen Foxpl enthalt den Bauplan eines Proteins, das wiederum die Aktivitat zahlreicher anderer
Gene steuert. Einige davon, die bereits im Gehirn identifiziert wurden, werden auch in der
Speiserohre durch Foxpl reguliert, wie die Wissenschaftler herausfanden. , Tatsachlich ist die
uberwiegende Mehrheit der Gene, die unmittelbar mit Autismus in Verbindung stehen, sowohl im
Gehirn als auch im Magen-Darm-Trakt aktiv. Es ist daher anzunehmen, dass Defekte in diesen
Genen sowohl die Funktion des Gehirns als auch des Darms beeintrachtigen. Das gilt es noch zu
klaren“, sagt Prof. Rappold. ,Das Verstandnis der Rolle dieser Gene in der Entstehung von
Darmfunktionsstorungen bei Autismus kann uns langfristig auch helfen, genetische Ursachen von
haufigen funktionellen Magen-Darmerkrankungen, bei denen die Kommunikation zwischen Bauch
und Kopfhirn gestort ist, aufzuklaren”, erganzt Prof. Dr. Beate Niesler, Leiterin der Arbeitsgruppe
»,Genetik neurogastroenterologischer Storungen” am Institut fur Humangenetik.
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Universitatsklinikum und Medizinische Fakultat Heidelberg: Krankenversorgung,
Forschung und Lehre von internationalem Rang

Das Universitatsklinikum Heidelberg ist eines der bedeutendsten medizinischen Zentren in
Deutschland; die Medizinische Fakultat Heidelberg der Universitat Heidelberg zahlt zu den
international renommierten biomedizinischen Forschungseinrichtungen in Europa. Gemeinsames
Ziel ist die Entwicklung innovativer Diagnostik und Therapien sowie ihre rasche Umsetzung fur den
Patienten. Klinikum und Fakultat beschaftigen rund 13.000 Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter und
engagieren sich in Ausbildung und Qualifizierung. In mehr als 50 klinischen Fachabteilungen mit
fast 2.000 Betten werden jahrlich rund 65.000 Patienten vollstationar, 56.000 mal Patienten
teilstationar und mehr als 1.000.000 mal Patienten ambulant behandelt. Gemeinsam mit dem
Deutschen Krebsforschungszentrum und der Deutschen Krebshilfe hat das Universitatsklinikum
Heidelberg das Nationale Centrum fur Tumorerkrankungen (NCT) Heidelberg etabliert, das
fihrende onkologische Spitzenzentrum in Deutschland. Das Heidelberger Curriculum Medicinale
(HeiCuMed) steht an der Spitze der medizinischen Ausbildungsgange in Deutschland. Derzeit
studieren ca. 3.700 angehende Arztinnen und Arzte in Heidelberg.

www.klinikum-heidelberg.de

Alle Rechte: © MedWiss.Online / HealthCom | MWI | www.medwiss.de


http://email.universitaetsklinikum-heidelberg.senderservices.net/c/eJydj8GuwiAURL-m7CQXaAtdsFBTf8OUcrE3VjSA9vcfvpeXuDaZ1WTOTMZbjV5rhreJ1jN5K3qtO7ZYrXRvhtlNxocZwEAvnOuH2XgIoe0CW-1SyqNR-0aeqrZt49eVIl2fN_6MtFuQPK4O04V7ZGQliEEIMEIJaA0X3IijglaOY6f242E8Ni1U7oUpU5mw5P-2z6aM0dcAphfNmHnEwpKlGO4VdkiPhDm_54r9PbT7e_OmKF7O_l7NaBspvxiq1A9JtmT5

