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Ziel des Projekts Wenn Kinder oder Jugendliche plotzlich und ohne klare Ursache versterben,
ist das fur die Familien ein schwerer Schicksalsschlag — besonders, wenn die Todesursache
unklar bleibt. Eine genetische Untersuchung nach dem Tod (postmortale Genomdiagnostik)
konnte in solchen Fallen wichtige Hinweise liefern. Leider werden diese Untersuchungen bisher
nicht von den Krankenkassen bezahlt, und es fehlt an einer strukturierten Unterstitzung fur

betroffene Familien.



Methoden: Genomsequenzierungen erfolgten an 41 postmortalen DNA-Proben von Feten,
Kindern, Jugendlichen und jungen Erwachsenen (Alter: SSW 12+6 bis 24 Jahre) mit ungeklarter
Todesursache (davon 32 Trio-Genomanalysen und neun Duo- bzw. oder Single-
Genomanalysen). 10 Patienten hatten eine unauffallige Anamnese, wahrend bei den tbrigen 31

Patienten gesundheitliche Probleme dokumentiert waren.

Resultate In 13 von 38 bisher abgeschlossenen Fallen (34 %) konnten wir eine genetische
Ursache feststellen. Drei Ergebnisse stehen aktuell aus. Bei 9 der 13 Patienten wurde ein
komplexes genetisches Syndrom diagnostiziert. Bei den Gbrigen Patienten handelte es sich um
monogenetische Storungen mit vorwiegend neuromuskularer, kardialer, metabolischer oder

dermatologischer Beteiligung.

Schlussfolgerungen: Postmortale Genomdiagnostik kann in einem hohen Prozentsatz der Falle
die ursachliche genetische Diagnose klaren und damit den betroffenen Familien Klarheit geben.
Angehorigen kann dann z. B. eine pradiktive genetische Diagnostik, eine pranatale Diagnostik
und ggf. sogar Therapie- bzw. Vorsorgemoglichkeiten angeboten werden. Eine interdisziplinare
Zusammenarbeit zwischen Klinikern, Pathologen, Humangenetikern und Gerichtsmedizinern ist

dringend erforderlich, um Patienten fur eine postmortale genetische Analyse zu identifizieren.



