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Was sind Gene und
was bewirken sie?

Gene sind kleine Abschnitte der DNA. Jeder Mensch
hat zwei Kopien jedes Gens, eine von jedem Elternteil.
Die meisten Gene sind bei allen Menschen gleich,
aber eine kleine Anzahl von Genen sind leicht unter-
schiedlich zwischen den Menschen. Diese kleinen
Unterschiede tragen zu der Einzigartigkeit eines jeden
Menschen bei.

Gene dienen als Anleitung zur Herstellung der
funktionellen Bausteine der Zelle, die es ihnen er-
moglichen normal zu funktionieren. Eine genetische
Mutation ist eine Veranderung in der Struktur eines
Gens oder einer Gruppe von Genen. Solche Veran-
derungen konnen von Eltern an Kinder weiterge-
geben werden. Viele Mutationen verursachen keinen
Schaden, aber andere konnen genetische Stérungen
auslosen.

Fehlerhafte Gene
vererbt von einem
Elternteil konnen
genetische
Erkrankungen
verursachen



Wie soll Gentherapie

funktionieren?

Basierend auf

jahrzehntelanger
Forschung

Ziel der Gentherapie ist es, Gene
zur Behandlung von Krankheiten
mit unterschiedlichen Ansatzen
einzusetzen.

Die Gentherapie wurde zur
Behandlung mehrerer seltener
Erbkrankheiten zugelassen. Es
wird intensiv weitergeforscht,
um noch mehr Behandlungs-
moglichkeiten zu finden.

Weitere Informationen zur
Gentherapie erhalten Sie von
lhrem Arzt.

Gen-Editing

Einfuigen, Loschen oder Ersetzen
von DNA an einer bestimmten
Stelle.

Veranderung der Genexpression
Inaktivieren oder ,Ausschalten®
eines mutierten Gens, das nicht
richtig funktioniert.

Genaddition/Insertion
EinfUhrung eines funktionierenden
Gens in den Korper zur Behandlung
einer Krankheit.




Was ist eine Ex-vivo-
HSC-Gentherapie?

Der Korper eines Menschen enthalt wah-
rend seines gesamten Lebens Stammzellen.
Der Korper kann diese Stammzellen ver-
wenden, um neue Zellen zu bilden, wenn

er sie benotigt.

Blutstammzellen, auch bekannt als hamato-

poetische Stammzellen (HSC), sind Zellen, Hamatopoetische
die sich in lnrem Knochenmark befinden. Stammzellen (HSC)
Diese Zellen sind dazu in der Lage, Kopien produzieren alle
von sich selbst (Selbsterneuerung) sowie Arten neuer Blutzellen

Blutzellen aller Art zu produzieren, ein-
schlieBlich weiBer Blutkorperchen, roter
Blutkorperchen und Blutplattchen.

'
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Bei der Ex-vivo-HSC-Gentherapie werden
die eigenen (autologen) HSCs eines Patien-
ten verwendet, um eine genetische Stérung
zu korrigieren, indem auBerhalb des
Kérpers eine funktionierende Kopie des
Gens in die Zellen des Patienten eingefiigt
und diese Zellen dann an den Patienten
zurtickgegeben werden.
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Nitzliche Begriffe

Gene

Kleine Abschnitte der DNA, die die Anweisungen fur individuelle Merkmale, wie Augen- und
Haarfarbe, und den Bau von Proteinen enthalten. Proteine sind dafiir verantwortlich, dass die

Zellen im Korper richtig funktionieren.

Autologe Zellen
Zellen, die vom Patienten selbst stammen.

Ex vivo
AuBerhalb des Korpers.

Mutationen

Veranderungen in der Struktur eines Gens
oder einer Gruppe von Genen. Die Ver-
anderungen kdnnen von Eltern an Kinder
weitergegeben werden. Viele Mutationen
verursachen keinen Schaden, kdnnen aber
genetische Stérungen ausldsen.

Blutstammzellen oder hamatopoetische
Stammzellen (HSCs)

Zellen, die in der Lage sind, Kopien von sich
selbst (Selbsterneuerung) und Blutzellen al-
ler Art zu produzieren, einschlieBlich weiler
Blutkorperchen, roter Blutkdrperchen und
Blutplattchen.

Quellen

Engraftment
Das Akzeptieren der Stammzellen vom
Korper des Patienten.

Gentherapie
Eine Technik, die darauf abzielt, Gene zur
Behandlung von Krankheiten einzusetzen.

Klinische Studien

Forschungsstudien an Menschen, die auf
die Bewertung einer Therapie abzielen.

Sie sind der Hauptweg auf dem Forscher
herausfinden, ob eine neue Behandlung/
ein neues Medikament bei Menschen sicher
und wirksam ist.

Viraler Vektor

Ein Virus, das so konstruiert wurde, dass
es nicht infektios ist und stattdessen zum
Transport funktionierender Gene in Zellen
verwendet wird.
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Ex-vivo HSC Gentherapie

A auf einen Blick

Schritt 1

Blutstammzellen
werden dem Patienten
enthommen

Schritt 4

Der Patient wird
konditioniert, um
die Behandlung zu
erhalten.

Gen in der korrigierten

Blutstammzelle
Schritt 2

Schritt 3

Eine funktionierende

Kopie des Gens wird

in die Zellen eingefugt
Die Stammzellen

werden ausgewahlt
und gereinigt

-------

Conditioning

Step 5

Die genkorrigierten
Zellen werden zuruck
in den Patienten in-
fundiert

Zelle mit fehler-
haftem Gen

Eine einmalige Behandlung. Das Potenzial fur lebenslange Wirkung.
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