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// UNTERSUCHUNG AUF ANGEBORENE
STOFFWECHSELKRANKHEITEN

DAS WICHTIGSTE VORAB

e Screeningtests in Blut und Urin
erlauben die Erkennung von
Stoffwechselkrankheiten

¢ Klinische Symptome entstehen
durch Mangel oder Ansammlung
von Stoffwechselprodukten im
Organismus

e Verflitterung von Geflligel-
Trockenfleisch-Snacks als mog-
liche Ursache eines erworbenen
Fanconi-Syndroms

EINLEITUNG

Angeborene Stoffwechselstorungen
stellen eine wichtige Gruppe von Krank-
heiten bei Kleintieren dar und sind mit
einem breiten Spektrum  klinischer
Merkmale assoziiert.

Sir Archibald Garrod postulierte als
Erster einen kausalen Zusammenhang
Mendelscher Vererbungsregeln mit pha-
notypischen Merkmalen und chemi-
schen Veranderungen des Stoffwech-
sels [1]. Seiner Zeit weit voraus, erkannte
er, dass diesen Leiden eine autosomal
rezessive Vererbung zu Grunde liegt.

Er vermutete als Ursache eine Verande-
rung oder das Fehlen eines Enzyms.

Ein Enzymdefekt kann zur Folge haben,
dass sich Stoffwechselendprodukte an-
sammeln oder ein Mangel von diesen
eintritt [2]. Beides kann zu klinischen
Symptomen fuhren.

Stoffwechselkrankheiten werden unter
Berucksichtigung verschiedener Kriteri-
en entsprechend unterschiedlich einge-
teilt.

Einfache  Screening-Tests wie die
Bestimmung von Aminosauren, organi-
schen Sauren oder komplexer Kohlen-
hydrate (z. B. Mukopolysaccharide) er-
lauben die Erkennung dieser Krankhei-
ten; spezielle Untersuchungen ermog-
lichen ihre endgtltige Diagnose [3].
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STOFFWECHSELKRANKHEITEN

NACH DER SUBZELLULAREN LOKALISATION

z.B:
e lysosomal
e mitochondrial

e peroxisomal

NACH HISTOLOGISCHEN KRITERIEN

z.B:
e | eukodystrophien

e Systematrophien

NACH DEN BETROFFENEN METABOLITEN UND ENZYMEN z.B.
o Kupfer
NACH DEN BETROFFENEN FUNKTIONSGRUPPEN z.B.

Defekte der Glykolyse,

des Zitratzyklus,

e des Harnstoffzyklus,

des Purinstoffwechsels,

der Atmungskette

TAB.1  Einteilung der Stoffwechselkrankheiten
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Die Bestimmung von Aminosauren in Korperflussigkeiten (Plasma, Urin) dient vor allem der Abklarung angeborener Stoffwech-
selkrankheiten. Aminosauren werden u. a. zur Proteinbiosynthese bendtigt. Neben den nicht essentiellen Aminosauren, die
vom Korper selbst synthetisiert werden konnen, mussen essentielle Aminosauren (Arginin, Histidin, Leucin, Isoleucin, Lysin,
Methionin, Phenylalanin, Threonin, Tryptophan, Valin) exogen mit der Nahrung dem Korper zugefihrt werden.

WANN WIRD EINE AMINOSAURENANALYSE ANGEFORDERT?

1. Verdacht auf Taurin-Mangel

Die nichtessentielle  schwefelhaltige
Aminosaure Taurin hat vor allem eine
herzstarkende Wirkung. Im Vergleich zu
Hunden ist der Bedarf an Taurin bei
Katzen relativ hoch, daher wird es dem
Katzenfutter zugesetzt. Eine dilatative
Kardiomyopathie kann beim Hund auf-
grund eines nahrungsbedingten Taurin-
mangels vorkommen [4] — zur Diagnostik
wird die Bestimmung von Taurin im ge-
frorenen EDTA-Plasma durchgeflhrt.

2. Verdacht auf Cystinurie
(COLA-Test)

Die Cystinurie ist eine erbliche Stoff-
wechselerkrankung mit Storung des
Transportes bestimmter Aminosauren
(Cystin, Ornithin, Lysin, Arginin = COLA)
im Darmepithel und im proximalen Nie-
rentubulus. Diese Erkrankung ist bisher
bei > 70 Hunderassen (wie z. B. Neu-
fundléander, Mastiff, Basset-Hund,
Irish-Terrier, Kromfohrlander) bekannt.
Folge der Transportstorung ist eine er-
hohte Ausscheidung der Aminosauren
Cystin, Ornithin, Lysin und Arginin Uber
den Urin. Wegen seiner Akkumulation
im Harn und seiner schlechten Wasser-
|0slichkeit kristallisiert Cystin aus und es
bilden sich Cystin-Steine [5].

Fur den Nachweis einer Cystinurie wird
die Bestimmung der Aminosauren im
Urin (10 ml Spontanurin, gefroren) vorge-
nommen. Hier werden Cystin, Ornithin,
Lysin und Arginin gemessen und das Er-
gebnis als COLA-Wert berichtet. Ein CO-
LA-Wert > 500 umol/g Kreatinin ist weg-
weisend fur das Vorliegen einer
Cystinurie [6].

3. Verdacht auf renales
Fanconi-Syndrom

Das Debré-de-Toni-Fanconi-Syndrom ist
eine vererbte Funktionsstorung des
Energiehaushalts der proximalen Tubu-
luszellen der Niere, die zu einer Funkti-
onsstorung dieses Organs und zu weite-
ren Symptomen fluhrt. Dabei werden
Glukose, Phosphat und Aminosauren in
einem zu geringen Malie rlckresorbiert,
Stérungen im Elektrolythaushalt und An-
derung des Urin-pH-Wertes sind die Fol-
gen. Betroffene Patienten weisen eine
Glukosurie und Hyperaminoacidurie auf.

Es gibt genetisch bedingte (wie z. B.
beim Baseniji [6]) aber auch erworbene
Formen (wie z. B. nach dem Verzehr von
chinesischen  Geflugel-Trockenfleisch-
Snacks (Chicken Jerky Treats)) [7].

Fdr den Nachweis eines renalen Fanconi-
Syndroms wird die Bestimmung der
Aminosauren im Urin (10 ml Spontan-
urin, gefroren) vorgenommen.
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LABOR: ORGANISCHE SAUREN

Die Bestimmung der organischen Sauren im Urin gehort, wie auch die der Aminosauren, zur Basisanalytik beim Verdacht auf das
Vorliegen einer angeborenen Stoffwechselerkrankung. Organische Sauren entstehen im Verlauf vielfaltiger Enzymreaktionen
des Intermediérstoffwechsels von Aminosauren, Fettsduren und Kohlenhydraten. Entsprechend angeborene Enzymdefekte
flhren zur Akkumulation von organischen Sauren und ihrer vermehrten Ausscheidung im Urin.

WANN WIRD EINE UNTERSUCHUNG DER ORGANISCHEN SAUREN ANGEFORDERT?

1. Verdacht auf
Cobalamin-Malabsorption

Selektive intestinale Cobalamin (Vitamin
B 12)-Malabsorption ist eine autoso-
mal-rezessiv vererbte Erkrankung, die
bei den Rassen Border Collie, Beagle,
Riesen-Schnauzer, Shar Pei und Australi-
an Shepherd [8] bekannt ist und mit ho-
her Inzidenz in diesen Rassen auftritt.
Bei Beagles und Border Collies ist eine
genetische Untersuchung maoglich, bei
den anderen betroffenen Rassen bisher
nicht.

Durch den Nachweis von Methylmalon-
saure im Urin und die Bestimmung des
Cobalamin-Spiegels im Serum wird die
Diagnose gesichert. Benotigt werden 10
ml Spontanurin und 1-2 ml Serum. Bei
Transportzeiten >24 Std. bitte beides ein-
frieren und gefroren versenden.

LABOR: SPEICHERKRANKHEITEN

2. Neurodegenerative Stérungen

Auch bei neurodegenerativen Krankhei-
ten beim Kleintier muss an eine angebo-
rene Stoffwechselerkrankung gedacht
werden. Durch Untersuchung der organi-
schen Sauren im Urin kann, wie z. B. bei
Verdacht auf L2-Hydroxyglutaracidurie
bei Staffordshire Bull Terrier oder West
Highland White Terrier [9], die Diagnose
gestellt werden. Bendtigt werden 10 ml
Spontanurin. Bei Transportzeiten >24 Std.
bitte einfrieren und gefroren versenden.

Speicherkrankheiten gehoren zu einer Gruppe von genetischen Storungen, die sich durch Speicherung verschiedener nicht oder
unvollstandig abgebauter Stoffe in Zellen und Organen auszeichnen. Die entsprechend betroffenen Organe verandern sich und
werden in ihrer Funktion gestort. Die Ursache dafur liegt entweder im Mangel oder in einer Fehlfunktion der Enzyme, die far
den Abbau entsprechender MolekUle verantwortlich sind. Obwohl diese Erkrankungen relativ selten vorkommen, sind sie beim
Menschen gut bekannt. Einige dieser Stoffwechselerkrankungen wurden auch bei Tieren beobachtet, teilweise sind sie rasse-
spezifisch [10].

WANN WIRD EINE UNTERSUCHUNG DER MUKOPOLYSACCHARIDE BZW. OLIGOSACCHARIDE ANGEFORDERT?

Speicherkrankheiten, die in einer Nerven-
zelldegeneration enden, konnen mit zere-
bellaren Anzeichen wie Tremor, Ataxie
und Dysmetrie beginnen.

Durch Untersuchung einer Urinprobe -
10 ml bzw. 3 ml Spontanurin — von Patien-
ten mit o. g. Zeichen bzw. bei entspre-
chendem klinischem Verdacht koénnen

Mukopolysaccharidosen und/oder Oligo-
saccharidosen (Defekte des Glykoprotein-
abbaus) nachgewiesen werden.

Zum klinischen Bild gehoren Viszerome-
galie, Fundusveranderungen im Auge,
Skelettveranderungen, Hypo-Hyperreflexie,
Spastik und Krampfanfalle.

Bei Verdacht bzw. zum Nachweis oder Ausschluss weiterer Stoffwechselkrankheiten bitten wir um Ricksprache.
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BIOCONTROL EIN TEAM FUR'S TIER

Rufen Sie uns an. Schreiben Sie uns.
Wir freuen uns auf den direkten
Kontakt zu Ihnen.

KONTAKT

Biocontrol

Labor flir veterindrmedizinische Untersuchungen
Konrad-Adenauer-Stral3e 17

55218 Ingelheim

Tel. 06132 781-234

Fax 06132 781-385

info@biocontrol.de

www.biocontrol.de

Veterinarlabor innerhalb Bioscientia Healthcare GmbH



