e Labor 28

Gemeinschaftspraxis -

Arzte fur Laboratoriumsmedizin
Prof. Dr. med. L. Rocker

Dr. med. |. Maute

Dr. med. H.-U. Altenkirch
Arzte fir Laboratoriumsmedizin
Dr. med. M. Chahin

5 O Avrztin fiir Laboratoriumsmedizin
Laborinfo M|krob|ol_og|e und Infektionsepidemiologie
D. Emrich
Arztin fir Mikrobiologie und

Infektionsepidemiologie

Fettstoffwechselstérungen, update 99

1. Molekulargenetische Diagnostik bei Hypercholesterindmie
Familiare Hyperlipidamie:

In den Zentren fir Fettstoffwechselstérungen werden genetische Tests (LDL-
Rezeptordefekte) zur Diagnostik bei Verdacht auf familiare Hyperlipidmamie ausschlieflich
aus wissenschaftlichen Grinden durchgefuhrt.

Entscheidend fur die Therapie bei Hypercholesterinamie ist allein der LDL-Wert in
Abhangigkeit von den bekannten Risikofaktoren wie Diabetes mellitus und KHK.

Da die Ergebnisse von Gen-Testen keine therapeutische Konsequenzen haben,
werden diese sehr aufwendigen Untersuchungen nicht empfohlen.

Dysbetalipoproteinamie (Typ-lll-Hyperlipidamie):

Kennzeichen dieser Hyperlipidamie sind eine etwa gleich ausgepragte Vermehrung von
Cholesterin und Triglyceride sowie das Vorhandensein einer cholesterinreichen VLDL-
Fraktion, die in der Lipidelektrophorese durch eine breite Beta-Bande auffallt. Aus diesen
Grinden gehort die Lipidelektrophorese in vielen Zentren weiterhin zur Routinediagnostik.
Besteht der Verdacht auf

Typ-lll-Hyperlipidamie ist die Bestimmung des Apo-E-Genotyps indiziert. Apo-E-2/2-
homozygote Patienten haben eine familiare Dysbetalipoproteinamie und entwickeln im
Erwachsenenalter eine
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Typ-IlI-Hyperlipidamie mit hohem Risiko von arteriosklerotischen Folgeerkrankungen
(besonders bei Mannern, oft bereits vor dem 40. Lebensjahr).

2. Lipoprotein (a)

Lp(a) ist ein von allen anderen Lipidparametern unabhangiger Risikofaktor fiir die koronare
Herzkrankheit, wobei die KHK-Risiko-Vorhersage, insbesondere bei gleichzeitiger Erhéhung
von Lp(a) und LDL, grof3 ist. Je hoher der quantitative Wert von Lp(a) ist, desto ausgepragter
konnen die arteriosklerotischen Veranderungen sein.

Als eigenstandiger Risikofaktor zeigt die Vermehrung von Lp(a) die Notwendigkeit einer
Therapie von erhdhten LDL-Werten, unabhéngig von sonstigen Risikofaktoren, an.
Diatetische Malinahmen kénnen die Konzentration von Lp(a) nicht beeinflussen.

Laborparameter:
. Lipidelektrophorese
Material: 1-2 ml Serum nach 12-stiindiger Nahrungskarenz.

Es erfolgt gleichzeitige Bestimmung vom Cholesterin, Triglyceride, LDL, HDL Einteilung
nach Frederickson Typ | - V (international weiterhin tblich)

Indikation: Hyperlipidamie, insbesondere bei gleichzeitiger Erhéhung von Cholesterin und
Triglycerien

. Lipoprotein (a)

Material: 1 ml Serum

Indikation: Erhohtes LDL-Cholesterin oder andere Risikofaktoren
. ApoE-Genotypisierung

Material: 3 ml EDTA-Vollblut

Indikation: Ausschlu3 einer Typ-IlI-Hyperlipidamie





