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Die Definition  
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Topol EJ Cell 2014 



Personalisierte Gesundheit  

Schweizerische Akademie der medizinischen Wissenschaften 
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«Dank Fortschritten in den «Life Sciences» und in der IT 
steht heute eine enorme und rasch wachsende Menge an 
gesundheitsbezogenen Daten zur Verfügung: Genomics- 
und andere Omics-Daten, klinische Daten aus Spitälern 
und Grundversorgung, Daten aus Biobanken oder von 
Individuen selbst erhobene Gesundheitsdaten (Self-
Tracking). Das Feld der personalisierten Gesundheit will 
diese persönlichen Daten nutzen, um einen Mehrwert für 
die gesamte Bevölkerung zu erzielen» 

 

 from «bench to – HEALTHY CITIZEN – to bedside»                           



Die Individualisierung respiratorischer Krankheiten 
Agusti A et al. Eur Resp J 2017;50 
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Zystische Fibrose 

• >1700  Mutationen in CFTR Gen 

«Treatable traits»  

Asthma und COPD 

Kontraktion der glatten Muskulatur 

Eosinophile Entzündung 

Bronchiektase 

Emphysem 

Uebegewicht 

Depression 

Systemische Entzündung 

Rauchen 

Fehlende soziale Unterstützung 

….. 

TB – COPD  

Dual Disease Burden 



Zeitliche Entwicklung des Überlebens mit Zystischer Fibrose 
Lopes-Pacheco Frontiers Pharmacol 2016 Sept 
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• Neugeborenen 

Screening 

 

• Genetische 

Diagnostik 

 

• Frühzeitige 

Intervention 
Ernährungsstatus 

Mucolytische Therapie 

Antibiotika 

Physiotherapie 

 

• Präzisionstherapie 



CF Mutationsklassen – heute 6 – morgen 31… 
nicht klassifizierte Mutationen; ungleiche Therapieantwort 
innerhalb Klasse; pleitrope Effekte über Klassengrenzen 
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Personalisierte Zystische Fibrose Therapie 

Ivacaftor + Standardtherapie 

~5% der CF Patienten 

Incremental cost-effectiveness ratio: 335’000-1.3 Mio £/QALY 

 

Ivacaftor + Lumacaftor + Standardtherapie 

~45% der CF Patienten 

 

Dreifachkombinationen vielversprechend 

 

“Single Patient Trials” für seltene Mutationen 
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Spannungsfeld personalisierte CF Therapien 

• Reduktion Spitalaufenthalte und Antibiotikagebrauch 

• Verbesserung Lungenfunktion 

• Langzeiteffekt unbekannt 

• Kosten (für Niedrigeinkommensländer) nicht tragbar 

 NICE 2016-”Cystic fibrosis combo drug is not cost effective” 

 Vertex Pharmaceuticals keine Preisreduktion 
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Die Relevanz der primären Prävention 
 

• Die Behandlung chronischer Krankheiten ist im Allgemeinen 
teurer als ihre Prävention 

• Chronische Krankheiten und ihre Risiken nehmen weltweit zu  

• Leben mit chronischen Krankheiten bedeutet Leben mit 
Behinderung – selbst nach Behandlung 

 
Die unerklärte NCD Sterblichkeit 

Rappaport et al. Environ Health Perspectives 2014 



Die Präzisierung der Ursachenforschung 
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Siroux V Eur Respir Rev 2016; 25: 104–107 



Forschung im Zeitalter der Präzisionsmedizin 
Exposom – Genom - Diseasom 

11 Patel C Pac Sym Biocomput 2015; Sun YV Advances in Genetics 2016 



Wird die personalisierte Gesundheit die 
öffentliche Gesundheit verbessern ? 

Khoury et JAMA. 2016;316(13):1357-1358 
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• Die wichtigste Gesundheitsrisiken sind nicht durch 
personalisierte Therapien lösbar  

• Armut 

• Übergewicht 

• Überversprechen führen zu fehlendem Vertrauen von 
Citizens und Patienten 

• Personalisierte Therapien sind teuer 

• Sie können die soziale Ungleichheit verstärken 

• Die Finanzierung der Public Health Forschung ist rückläufig 
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Risiken der personalisierten Gesundheit 



• Verbessertes Verständnis von Krankheitsursachen dank 
verfeinerter Krankheitsklassifizierung und Exposom-
Forschung 

• Kosten- & Risikoreduktion dank personalisierter Therapie 
& Früherkennung 

• Verbesserte Diagnostik z.b. Infektionen 

• Neugeborenen-Screening 

• Kaskaden-Screening  

• Familiäre Hypercholesterinämie 

• Familiärer Brust- und Darmkrebs 

• genetisch-basiertes  Mammographie-Screening-Alter  
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Chancen der personalisierten Gesundheit 
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Präzisionsmedizin Public Health Utility 

Personalisiert Individualisierte 
Therapie 

Prinzipien der evidenz-
basierten Medizin 

Präventiv Personalisierte 
Früherkennung 

Prinzipien Bevölkerungs-
screening 

Prädiktiv Risikovorhersage auf 
Grund von Biomarkern 

Fokus auf modifizierbare 
Mikro- und Makrofaktoren  

Partizipativ Engagement & 
Aufklärung Citizens, 
Patienten, Versorger 
 
Informationssysteme 
für Implementierungs-,  
Gesundheitssystem-, 
und Comparative 
Effectiveness-
Forschung 

Public Health Policy  
 

 
 
Bevölkerungsbasierte 
Daten & Biobanken von 
Citizens für Public Health 
und Exposome Forschung 
 
 




