Metabolische Labor-

untersuchungen bei Kindern

Zucker- und Fettstoffwechselstorungen im Kindesalter missen madglichst frihzeitig

erkannt werden, um langfristige Folgeschaden zu lindern oder im besten Fall ganz zu

vermeiden. In diesem Artikel werden sinnvolle Laboruntersuchungen bei Hypo- und

Hyperglykamie, bei Fettstoffwechselstorungen sowie die Interpretation der erhalte-

nen Laborwerte erlautert.

Von Anna Lauber-Biason' und Martin Hersberger?

Hypoglykamie

Ein unterer Grenzwert fUr die Glukose ist vor allem bei
Neugeborenen schwierig zu definieren. Haufig wird
dieser jedoch auf < 2,6 mmol/l flr eine venose Blut-
glukosekonzentration festgelegt. Zur Diagnose einer
Hypoglykdmie mussen jedoch gleichzeitig klinische
Zeichen einer Hypoglykamie, wie eine Beeintrachti-
gung der kognitiven Fahigkeiten, dazukommen (1).
Eine venose Blutglukosekonzentration < 2,6 mmol/l
wird jedoch auch bei etwa 20 Prozent der Neugebo-
renen beobachtet, die ohne klinische Zeichen, aber
mit einer Erhohung der Ketonkorper im Plasma ein-
hergeht. Eine solche kurzzeitige Hypoglykamie in den
ersten 48 Lebensstunden scheint zu keinen bleiben-
den neurologischen Schadigungen zu fuhren. Hypo-
glykamien nach dieser Neugeborenenperiode sind
aber eher selten, und deren neurologische Folgescha-
den scheinen von Ausmass und Haufigkeit der Hypo-
glykamien und von weiteren metabolischen Faktoren
abzuhangen. Deshalb sollte jede anamnestisch nicht
erklarbare Hypoglykdmie nach den ersten Lebens-
tagen weiter abgeklart werden.

Klinische Zeichen der Hypoglykamie: In der Neugebo-
renenperiode konnen klinische Zeichen von Apnoe,
Zyanose oder Muskelzucken und -zittern auf eine
Hypoglykamie hindeuten, doch viele Neugeborene
weisen keine klinischen Zeichen auf. Bei Kindern und
Jugendlichen hat die Hypoglykamie progrediente kli-
nische Zeichen. Sie konnen von Hunger und Nah-
rungssuche tUber Schwitzen, Tremor und Tachykardie
zu Beeintrachtigungen der kognitiven Fahigkeiten mit
Konfusion sowie Verhaltensauffalligkeiten reichen
und zu Bewusstseinsverlust, generalisierten Konvul-
sionen und letztlich zum Tod fuhren (2).
Diagnostische Strategie. Obwohl die Hypoglykamie
rasch behandelt werden muss, sind die klinische Un-
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tersuchung und die Entnahme von Blut und Urin vor
der ersten Intervention elementar, denn nur unter den
Stressbedingungen der Hypoglykamie zeigen sich bei
den labormedizinischen Untersuchungen mogliche
Defizite der verschiedenen Energielieferanten Glu-
kose, Fettsauren und Ketonkorper (1, 2).

Ausloser fur eine Hypoglykamie ist meist eine Sto-
rung in einem von vier Systemen des Energiemetabo-
lismus. Einerseits fihren Storungen des endokrinolo-
gischen Systems durch einen Uberschuss an Insulin
oder durch einen Mangel an dessen Gegenspielern,
wie Cortisol und Wachstumshormon, zur Hypoglyk-
amie. Andererseits fuhren angeborene Storungen im
Glukosestoffwechsel bei Defekten der Glukoneoge-
nese oder der Glykolyse zu wiederkehrenden Hypo-
glykamien. Die dritte Gruppe sind angeborene Sto-
rungen im Fettsaure- und Ketonkorpermetabolismus,
die zu einer vermehrten Energieabhangigkeit von Glu-
kose flhren und im katabolen Zustand eine Hypo-
glykamie auslosen. Die vierte Gruppe der Hypoglyk-
amien wird durch Mangelernahrung ausgelost.
Laborabklarungen: Bedingt durch die verschiedenen
Differenzialdiagnosen der Hypoglykamien sollten ver-
schiedenste Blutentnahmen wahrend der Hypoglyk-
amie und der erste Spontanurin nach dem Feststellen
der Hypoglykamie gesammelt und vorsorglich auf Eis
ins medizinische Laboratorium transportiert werden.
Diese Laborabklarungen sollten, neben der Bestim-
mung von Blutgasen, Glukose und Laktat im Plasma,
die Bestimmung der freien Fettsauren im Serum und
der Ketonkorper im Plasma und/oder Urin umfassen
(Tabelle 7). Damit soll eine erste Triage zwischen den
Hypoglykamien mit Laktat- oder Ketoazidamie und
den Hypoglykamien ohne Azidose erfolgen. Gleichzei-
tig sollten die endokrinologischen Laboruntersuchun-
gen auf Wachstumshormon- und Cortisolmangel so-

Tabelle 1:
Laboruntersuchungen
bei Hypoglykdmie

Primére Laboruntersuchungen

e Blutgase im Vollblut

o Glukose im Plasma

o |aktat im Plasma

e heta-Hydroxybutyrat und
Acetoacetat im Plasma

o freie Fettsauren im Serum

o Urinstatus mit Ketonkdrpern

e |nsulin im Serum

e \Wachstumshormon
im Serum

e Cortisol im Plasma

e Acylcarnitine im Vollblut
(Trockenblutkarte)

e organische Sduren
im Spontanurin

Weitere Laboruntersuchungen
o (-Peptid im Serum

e ACTH im Plasma

e Ammoniak im Plasma

e Aminosauren im Plasma
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Tabelle 2:

Interpretation der endokrinologischen und metabolischen Laborwerte

bei Hypoglykamie

Hypoglykamie mit Laktatazidose

* bei Neugeborenen zum Teil physiologisch
o Stoffwechseldefekte der Glukoneogenese

Hypoglykamie mit Ketondmie

 normale ketotische Hypoglykdamie mit verminderter
Toleranz fiir Nahrungskarenz

e Glykogenspeicherkrankheiten

e Cortisol- und/oder Wachstumshormonmangel

Hypoglykamie ohne Laktatazidose
oder Ketondmie

* bei Neugeborenen zum Teil physiologisch
 Hyperinsulinismus

 neonatale Hypophyseninsuffizienz

o Fettsaureoxidationsstorungen

e angeborene Storungen der Ketogenese

Tabelle 3:

Wahrend der
Hypoglykamie zu
asservierendes Unter-
suchungsmaterial

e 1,2 ml Blut im Fluorid-
rohrchen

e 1,2 ml Blut im Heparin-
rohrchen

e 2,7 ml Blut im Serum-
rohrchen

e 5 Tropfen Blut auf einer
Trockenblutkarte

e 10 ml Urin

wie die selektiven Screeningmethoden auf Storungen
der Fettsaureoxidation und des Ketonsauremetabolis-
mus durchgefihrt werden, um der zugrunde liegen-
den Krankheit ndher zu kommen und diese zu diagnos-
tizieren (Tabelle 2). Wie erwahnt, liefern diese
Laboruntersuchungen nur aufschlussreiche Resul-
tate, wenn diese in Proben durchgefuhrt werden, die
wahrend der Hypoglykamie gesammelt wurden (7a-
belle 3). Haufig werden deshalb von padiatrischen La-
boratorien spezielle Probenahmesets zur Abklarung
von Hypoglykédmien zur Verflgung gestellt, die eine
vollstandige Probenahme in der Hypoglykamie ge-
wahrleisten.

Hyperglykamie

Eine Hyperglykédmie wird im Allgemeinen als eine Blut-
zuckermessung > 6,1 mmol/l bei einer Nuchternblut-
entnahme oder > 7,8 mmol/l bei einer Spontanblutent-
nahme definiert. Wie in Abbildung 1 dargestellt, fihren
verschiedene Ursachen zu einer Hyperglykamie, wobei
Medikamente bei Kindern eine ungewohnliche Ursache
darstellen, die schnell eruiert werden kann.

Hingegen sind Hyperglykamien unter Stress ublich.
Bei schwerkranken Kindern und Kindern unter Inten-
sivbehandlung ist die Hyperglykamie eine regelrechte
endokrine und metabolische Reaktion auf Stress und
wahrscheinlich kein Indikator fur einen beginnenden
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Abbildung 1: Diagnostischer Algorithmus der Hyperglykémie, agaptiert nach (16)
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Typ-1-Diabetes (T1DM). Hingegen konnen Hyperglyk-
amien bei milderen Erkrankungen auf eine Pradisposi-
tion fir TIDM oder auf MODY (maturity onset diabe-
tes of the young) hindeuten und sollten weiter
abgeklart werden (3-5).

Diabetes mellitus: 1997 hat die American Diabetes
Association (ADA) neue diagnostische Kriterien und
eine neue Klassifikation des Diabetes empfohlen, die
auf der Etiopathogenese der Krankheit und nicht auf
der therapeutischen Reaktion beruhen. Die beiden
Haupttypen des Diabetes sind Typ-1-Diabetes (T1DM)
und Typ-2-Diabetes (T2DM). Die Begriffe IDDM und
NIDDM sollten nicht mehr verwendet werden. T1DM
ist eine durch Insulinmangel charakterisierte Erkran-
kung als Folge der autoimmunen Zerstérung der
Betazellen, wahrend T2DM durch Insulinresistenz mit
relativem, aber progressivem Insulinmangel charakte-
risiert ist (6).

Die Diagnose des T1DM ist in der Regel relativ einfach
zu stellen (Abbildung 7). TIDM ist die haufigste Ursa-
che fur Hyperglykdmien bei Kindern (3, 7, 8). Die
Untersuchungen auf Inselzell-Autoantikorper (ICA),
Insulin-Autoantikorper (IAA), Glutamin-Decarboxy-
lase-Autoantikorper (GAD) und eventuell Tyrosin-
Phosphatase-lIA-2-Autoantikorper (IA-2A) lassen die
Diagnose schnell stellen (Abbildungen 1 und 2). Eben-
falls lassen sich Hyperglykamien, die bei Patienten mit
sekundaren Erkrankungen auftreten, wie zum Beispiel
bei zystischer Fibrose, rasch zuordnen. Die Veran-
lagung fur einen Diabetes mellitus ist bei zysti-
scher Fibrose so hoch, dass bei diesen Kindern bei
Pubertatsbeginn routinemassig Glukosetoleranztests
durchgefihrt werden, um eine Hyperglykdmie frih-
zeitig zu erkennen (9, 10).

Wesentlich seltener ist zurzeit der klassische T2DM
bei Kindern, wobei wir uns aber bei einer moglichen
Zunahme der Fettleibigkeit auf eine erhohte Inzidenz
fur den T2DM in der péadiatrischen Population vorbe-
reiten mussen (Abbildung 3) (11, 12). Die Anamnese
ist meist durch Adipositas mit einer Familienge-
schichte von Fettleibigkeit und/oder T2DM gekenn-
zeichnet, wobei bestimmte ethnische Gruppen, wie
manche Asiaten und Pima-Indianer, ein erhohtes
Risiko aufweisen (11, 13, 14).

Eine sehr seltene Ursache fur Diabetes bei Kindern
sind die genetisch bedingten MODY-Formen, die aber
bei Kindern ohne typische T1DM-Prasentation in Be-
tracht gezogen werden sollten (Abbildung 2) (15). Der
Phanotyp kann extrem variabel sein, jedoch sind
betroffene Individuen schlank, Autoantikorper-nega-
tiv, und sie haben eine Familienanamnese fur Diabe-
tes. Die Verdachtsdiagnose sollte gestellt werden,
wenn Patienten junger als 30 Jahre sind, Zeichen und
Symptome von Diabetes und mindestens ein oder
idealerweise zwei Familienmitglieder mit Diabetes
mellitus aufweisen. Zudem sollte auch bei Autoanti-
korper-negativen Patienten oder bei Patienten mit
einem seit mehreren Jahren niedrigen Insulinbedarf
an die MODY-Formen gedacht werden (siehe auch
Abbildung 2).

Klinische Zeichen des Diabetes: Meist zeigen Kinder
mit einem T1DM eine akute klinische Prasentation mit
Gewichtsverlust, Polyurie und Polydipsie.
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Abbildung 2: Diagnostischer Algorithmus bei Verdacht auf MODY, adaptiert nach (16)

Tabelle 4:

Interpretation der Laborwerte bei Hyperglykdmie (6)

Niichtern 2 Std. nach 75 g Glukose
Diabetes mellitus (Glukose) > 7,0 mmol/I > 11,1 mmol/|
Diabetes mellitus (HbA1c) >6,5%
abnorme Niichternglukose 5,6-6,9 mmol/I
gestorte Glukosetoleranz 7,811 mmol/|
gestorter Glukosemetabolismus (HbA1c) 5,7-6,4%
normale Glukose < 5,6 mmol/I < 7,8 mmol/l
normales HbA1c 4,4-5,6%
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Mindestens 60 Prozent der Kinder, bei denen ein
T2DM diagnostiziert wird, sind adipos. Weitere klini-
sche Zeichen, die auf einen T2DM hindeuten konnen,
sind Acanthosis nigricans, Hirsutismus und Merkmale
des polyzystischen Ovarialsyndroms (PCOS), die oft
mit Insulinresistenz und damit mit einer Hyperinsulin-
amie assoziiert sind. Diese Insulinresistenz kann bei
genetisch pradisponierten Individuen zu einem T2DM
fuhren, wenn die Sekretionsreserve der Betazellen
des Pankreas schwindet. Auch eine Hypertonie kann
bei Adipositas zu einem Typ-2-Diabetes pradestinie-
ren, vermutlich in Kombination mit einer Insulinresis-
tenz (11, 12).

Diagnostische Strategien: Die Abklarungsschemen fur
die verschiedenen Verdachtsdiagnosen, T1DM,
T2DM und MODY, sind in den Abbildungen 1 bis 3, die
Definitionen fur die Diagnose des Diabetes mellitus in
Tabelle 4 dargestellt. Ein oraler Glukosetoleranztest
(OGTT) sollte durchgefuhrt werden, wenn eine ge-
storte Glukosetoleranz, ein T2DM oder eine der
MODY-Formen in Betracht gezogen werden.
Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY): Die
Gruppe der MODY-Formen umfasst eine genetisch
und klinisch heterogene Gruppe von Diabetes-melli-
tus-Krankheiten, die durch einen frihen Beginn (zwi-
schen 9 und 30 Jahren), eine autosomal-dominante
Vererbung und einen primaren Defekt der Insulin-

sekretion charakterisiert sind. Die Kriterien fur die
MODY-Diagnose sind streng und umfassen einen Dia-
betes mellitus, der mit Insulin oder mit oralen Antidia-
betika (Sulfonylharnstoffe) behandelt wird, in mindes-
tens drei Generationen autosomal-dominant vererbt
wurde und bei welchem die Diagnose bei mindestens
einem Familienmitglied in einem Alter von unter 30
Jahren gestellt wurde. Die Abwesenheit einer Famili-
engeschichte, die auf autosomal-dominantes Erbe
hindeutet, schliesst eine Diagnose der MODY prak-
tisch aus. Bislang wurden etwa 14 MODY-Gene iden-
tifiziert, wovon 5 klinisch relevant sind. Mit Ausnahme
der MODY-2-Krankheit, die auf Mutationen in einem
Glukose-metabolisierenden Enzym zurtckzufihren
ist, was dazu fuhrt, dass die Betazellen weniger emp-
findlich gegen Glukose werden und weniger Insulin
sekretieren, sind bei den anderen Formen Transkripti-
onsfaktoren inaktiviert, die die Insulinsekretion oder
die Pankreasentwicklung regulieren (15, 17, 18).

Die Differenzierung der 5 MODY-Formen hat klinische
Relevanz fur die Beratung und die Betreuung der Pa-
tienten. Zum Beispiel haben Patienten mit einem
MODY 2 weniger kardiovaskulare Komplikationen,
und Patienten mit MODY 1, 3 und 4 kdnnen mittels
oraler Antidiabetika therapiert werden. Die orale Anti-
diabetikatherapie fuhrt bei diesen MODY-Formen zu
einer nahezu normalen Insulinsekretion mit einem
«Inkretinn-Effekt, der zu fast normalen HbA1.-Konzen-
trationen fuhrt. Mit der Zeit missen jedoch einige der
Patienten mit MODY 1, 3 und 4 mit Insulin behandelt
werden (15, 19). Molekulare Analysen fur Genmuta-
tionen in MODY 1 bis MODY 5 sind in der Schweiz fur
eine routinemassige klinische Anwendung zur Dia-
gnosestellung, zum Patientenmanagement und zur
genetischen Beratung verfigbar. Neue Gendefekte,
die MODY verursachen, werden wahrscheinlich bald
identifiziert werden.

Insulingenmutationen: Bei Fehlen von Autoimmun-
markern, einer entsprechenden Familiengeschichte
sowie bei milderen Diabetes-mellitus-Formen oder bei
einer verlangerten «Honeymoon-Phase» bei einer jin-
geren Person sollten die Ublichen Risikofaktoren flr
den T2DM und fiur die sekundaren Diabetesformen
abgeklart werden (siehe auch die Algorithmen in Ab-
bildung 2 und 3 fur weitere Details).

Sobald die Ubliche Insulinresistenz ausgeschlossen
ist, deuten unpassend hohe Insulinspiegel bei einem
leichten bis massigen Diabetes mellitus auf eine Insu-
linresistenz durch eine Mutation im Insulingen hin.
Patienten mit Mutationen im Insulingen konnen eben-
falls eine autosomal-dominante Vererbung aufweisen.
In diesem Fall kann das Plasmainsulin auf strukturelle
Defekte Uber chromatografische Elutionsmuster oder
gendiagnostisch analysiert werden.

Fettstoffwechselstérungen

Labordiagnostisch werden die angeborenen Fettstoff-
wechselstorungen haufig in finf Gruppen unterteilt.
Vier dieser Gruppen gehen mit Erhohungen einzelner
oder mehrerer Lipoproteinfraktionen einher, wie bei
den Hypercholesterinamien, den Hypertriglyzerid-
amien und den kombinierten Hyperlipidamien. Bei
zwei Gruppen von Fettstoffwechselstorungen fehlen
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hingegen einzelne oder mehrere Lipoproteinfraktio-
nen, wie bei der HDL-Defizienz und den Hypobetali-
poproteinamien. Im Folgenden werden die klinischen
und labordiagnostischen Charakteristika der wichtigs-
ten monogenen Fettstoffwechselstorungen darge-
stellt, wobei anzumerken ist, dass die klinischen Zei-
chen vor allem bei Kindern nicht immer vorhanden
sein mussen (20).

Diagnostische Strategie: Um die wichtigsten Fettstoff-
wechselstorungen zu diagnostizieren und eine Risiko-
abklarung fur die Atheroskleroseneigung durchzufih-
ren, sollte ein vollstandiger Lipidstatus erhoben
werden, der die Bestimmung von Gesamtcholesterin,
LDL-Cholesterin, HDL-Cholesterin und der Triglyzeride
beinhaltet (7abelle 5). Der Lipidstatus muss nicht
nuchtern durchgefuhrt werden, ausser zur Diagnose
und Verlaufsbeurteilung ausgepragter Hypertrigly-
zeridamien (21).

Familiare Hypercholesterinamie: Die familiaren Hyper-
cholesterindamien (FH) sind klinisch durch ein erhoh-
tes Gesamtcholesterin und LDL-C, eine Xanthoma-
tose der Sehnen und der Haut sowie eine frih
einsetzende Koronarsklerose gekennzeichnet sowie
genetisch durch einen meistens autosomal-kodomi-
nanten Erbgang. Unter den monogen vererbten Stoff-
wechselkrankheiten zéhlen diese mit einer Inzidenz
von 1/200 bis 1/250 zu den haufigsten. Patienten mit
einer heterozygoten FH haben meist Gesamtcholeste-
rinwerte > 6,5 mmol/l und Triglyzeridwerte < 2,0
mmol/l, wahrend Patienten mit einer homozygoten FH
Gesamtcholesterinwerte > 13 mmol/l aufweisen. Die
HDL-C-Konzentration ist oft erniedrigt.

Unbehandelte heterozygote FH-Patienten haben ein
30- bis 50-prozentiges Risiko, einen frihen Herzinfarkt
zu erleiden (22). Eine frihe Diagnose der Krankheit ist
wichtig, um die Progression der Atherosklerose frih-
zeitig zu stoppen. Das Consensus Panel der European
Atherosclerosis Society empfiehlt deshalb bei Kindern
ab funf Jahren, ein Lipoproteinprofil zu erstellen, wo-
bei bei Verdacht auf eine homozygote Form schon
friher untersucht werden soll. Ein LDL-C > 5,0 mmol/I
oder ein LDL-C > 4,0 mmol/l mit einer Familien-
anamnese fur frihzeitige KHK oder Hypercholesterin-
amie bei einem Elternteil stellen die phanotypische
Diagnose einer FH. Dabei ist zu beachten, dass die
Lipoproteinbestimmung nach einer dreimonatigen
Diat wiederholt werden sollte. Adipositas- und le-
bensstilbedingte Hypercholesterinamien sprechen
vor allem bei Kindern auf diese Intervention an und
konnen so von einer FH unterschieden werden (22).
Eine genetische Untersuchung zur Bestatigung der
Diagnose wird von den meisten Fachgesellschaften
unterstltzt, da Patienten mit FH ein hoheres KHK-
Risiko als Patienten mit polygenen Hypercholesterin-
amien aufweisen und ein familienbasiertes Screening
auf genetischer Ebene die effektivste und zuverlas-
sigste Methode darstellt, weitere Familienmitglieder
mit FH zu identifizieren (22).

Es stellt sich aber die Frage, ob ein selektives famili-
enbasiertes Screening fur die Erfassung der FH ge-
eignet ist. Diese Strategie hat die Einschrankung,
dass sie nur FH-Patienten in schon bekannten FH-Fa-
milien identifiziert. Verschiedene Studien haben aber
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Abbildung 3: Diagnostischer Algorithmus bei Verdacht auf TZDM, adaptiert nach (16)

gezeigt, dass 30 bis 60 Prozent der FH-Patienten da-
mit nicht identifiziert werden konnen (23). Deshalb
wurde in den USA und Deutschland ein generelles
Screening auf Hypercholesterinamie bei allen Kindern
zwischen 5 und 11 Jahren vorgeschlagen und in
Slowenien auch bereits eingefuhrt. Es stellt sich des-
halb auch fur die Schweiz die Frage, ob nicht ein
generelles Screening auf Hypercholesterinamien zwi-
schen dem 5. und 10. Lebensjahr mittels vollstandi-
gem Lipidstatus durchgefihrt werden soll.
Hypertriglyzeridamien. Die haufigste Form der Hyper-
triglyzeridamie ist polygen und wird beim metaboli-
schen Syndrom in Kombination mit niedrigen HDL-C-
Spiegeln gefunden. Die seltenen angeborenen
Hypertriglyzeridamien hingegen gehen mit einer Chy-
lomikronamie einher, die von eruptiven Xanthomen,
Lipaemia retinalis und wiederkehrender akuter Pan-
kreatitis begleitet werden. Die Triglyzeridwerte errei-
chen dabei Plasmaspiegel weit Gber > 10 mmol/l und
fhren zu milchigem Plasma. In der Lipidelektropho-
rese erscheinen die Chylomikronen kraftig am Auf-
tragspunkt (20).

HDL-Defizienz: Erniedrigte HDL-C-Spiegel sind mit
einem erhohten Atheroskleroserisiko assoziiert und
eine haufige Fettstoffwechselstorung. Auch hier sind
die meisten Falle polygener Natur und mit leicht er-
niedrigtem HDL-C. Die angeborenen Fettstoffwech-
selstorungen des HDL-Metabolismus hingegen wer-
den rezessiv vererbt, und heterozygote Trager einer
Mutation weisen meist HDL-C-Werte < 0,9 mmol/l
auf, wahrend Patienten mit einer vollstandigen Defi-
zienz kein messbares HDL-C im Plasma besitzen. Kli-
nisch unterscheiden sich drei Krankheitsbilder mit
Korneatribungen (Apo-A1-Defizienz), Korneatribun-
gen und Nephropathie (LCAT-Defizienz), Neuropathie
und Hepatospelomegalie (ABCA1-Defizienz) (24).
Abeta- und Hypobetalipoproteindmien.: Abeta- und Hy-
pobetalipoproteinamien sind sehr seltene rezessiv
oder kodominant vererbte Krankheiten und zeigen
sich klinisch durch Fettmalabsorption, Diarrho, hepa-
tische Steatose, Hypovitaminose, Myopathien und
verminderte Lipoproteine im Plasma (7abelle 6). Dabei

Tabelle 5:
Laboruntersuchungen
bei Fettstoffwechsel-
stérungen

Primére Laboruntersuchungen

e (Gesamtcholesterin
e |DL-Cholesterin
e HDL-Cholesterin
e Triglyzeride

Weitere Laboruntersuchungen

e Lipoproteinelektrophorese

e VLDL-Cholesterin/
Triglyzeridquotient

e Lipoprotein a
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Tabelle 6:

Messwerte und Verdachtsdiagnosen bei verschiedenen Fettstoffwechsel-
storungen

Lipoproteinfraktion Messwert Verdacht auf

LDL < 0,3 mmol/l Abetalipoproteinamie

LDL > 4 mmol/l heterozygote familidare Hypercholesterolamie
LDL >13 mmol/| homozygote familidre Hypercholesteroldmie
Triglyzeride > 10 mmol/I Chylomikrondmiesyndrom

HDL < 0,2 mmol/l Hypoalphalipoproteinamie

(adaptiert nach [21])
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ist im Lipoproteinprofil vor allem das LDL-C stark er-
niedrigt oder gar nicht messbar, doch auch die HDL-
C- und zum Teil die Triglyzeridspiegel sind stark er-
niedrigt (25).

Kombinierte Hyperlipiddmien: Die haufigste Form die-
ser Fettstoffwechselstorungen ist die kombinierte
Form mit erhohten Remnant-Lipoproteinen, die zu Tri-
glyzeridwerten > 3,0 mmol/l und Cholesterinwerten
> 5,0 mmol/l fihren. Die meisten der kombinierten
Hyperlipidamien sind polygenen Ursprungs, und nur
ein kleiner Teil wird durch angeborene Fettstoffwech-
selstorungen verursacht, wie durch die homozygote
Form des ApoE2-Genotyps (familiare Disbetalipopro-
teinamie). Klinisch zeigt sich die rezessiv vererbte
familiare Disbetalipoproteinamie meist durch Tri-
glyzeridwerte > 3,5 mmol/l und Cholesterinwerte
> 7,0 mmol/l mit zum Teil tuberdsen, Handlinien- und
Sehnenxanthomen, Arcus lipoides und frihzeitiger
Atherosklerose. Eine Lipoproteinelektrophorese zeigt
in diesem Fall eine breite beta-Bande, und der VLDL-
Cholesterin-/Triglyzeridquotient liegt > 0,69 (20).
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