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Homocysteinamie
Pravention und Diagnostik

Homocystein entsteht im Stoffwechsel beim Abbau der Ami-
nosaure Methionin. Unter physiologischen Bedingungen im
Organismus wird Homocystein rasch zu Cystein abgebaut
oder zu Methionin remethyliert. Die Remethylierung ist ab-
hangig von der Methionin-Synthase (MS], von der Methylen-
tetrahydrofolat-Reduktase (MTHFR], sowie den Vitaminen
B2, B6, B12 und Folsaure. Fir den Abbau des Homocysteins
zu Cystein ist die Anwesenheit von Cystathionin-f3-Syntheta-
se (CBS) und Vitamin Bé erforderlich.

Klinische Bedeutung

Nur erhohte Blutspiegel von Homocystein sind von klini-
scher Relevanz. Die Storungen, die zu einer Hyperhomocy-
steinamie flihren, sind meist ursachlich durch einen Man-
gel an Folsaure und B-Vitaminen (B2, B4, B12) bedingt. Im
Weiteren verursachen genetische Defekte hauptsachlich im
MTHFR-, CBS oder MS-Gen erhohte Homocystein-Konzen-
trationen. Darliber hinaus fiihren physiologische (Alter und
Geschlecht) und medikamentose (Folsdureantagonisten,
Neuroleptika, trizyklische Antidepressiva) Faktoren sowie
verschiedene Krankheiten (chronische Niereninsuffizienz,
Karzinome, Hypothyreose, Lebererkrankungen) zu erhéhten
Homocysteinwerten. Die Folgen eines erhohten Homocy-
steinspiegels wirken sich nach heutigen Erkenntnissen vor
allem an den Blutgefafien, im Nervenstoffwechsel und wah-
rend der Schwangerschaft aus:

a. Eine erhohte Homocystein-Konzentration stellt einen
wesentlichen Risikofaktor bei der Entwicklung der Arte-
riosklerose dar und wird als Risikofaktor symptoma-
tischer vaskularer Erkrankungen wie koronarer Herz-
erkrankung, tiefer Venenthrombose, Bluthochdruck und
Schlaganfall angesehen.

b. Eine Reihe von neurologischen Sch&den, (wie z.B. Mb.
Parkinson, Multiple Sklerose etc.) kénnen durch erhéhte
Homocystein-Konzentrationen im Blut ursachlich aus-
gelost werden.

c. Moglicherweise sind hohe Homocystein-Konzentratio-
nen bei Schwangeren auch die Ursache fiir Neural-
rohrdefekte des Feten.

Indikationen

e Praventiv zur Risikoabklarung fir Arteriosklerose und
Thromboembolie

e Verdacht auf latenten oder manifesten Vitamin B12-,
Bé6-, Folsaure-Mangel

e Abklarung Risikoschwangerschaft
e DD neurodegenerative Erkrankungen
e Verdacht auf genetisch bedingte Hyperhomocysteinamie

Diagnostik

Homocystein: Bestimmungsmethode HPLC (High-Perfor-
mance Liquid Chromatography) mit Fluoreszenzdetektion.

Eine spezifische Probenvorbereitung und die selektive Re-
versed-Phase Chromatographie ermdglichen storungsfreie
Chromatogramme bei erhohter Spezifitat und Reproduzier-
barkeit.

MTHFR-Genmutation: Zur Abklarung des Risikos und der
Ursache erhohter Homocysteinwerte empfiehlt sich die mo-
lekulargenetische Untersuchung auf Mutationen im MTHFR-
Gen.

Vitaminmangel: Bestimmung von Vitamin B2, B6, B12 und
Folsaure

Material

Homocystein: 3 ml saures Citratblut

In diesem Stabilisierungsrohrchen fir Homocystein ist das
Material bei taggleicher Ankunft im Labor auch ohne Zentri-
fugation ausreichend stabil.

Bei Einsendung oder Lagerung des Blutes Giber Nacht muss
die Blutprobe vor Ort zentrifugiert werden und anschlieflend
das separierte Plasma versandt werden. In diesem Fall
kann die Bestimmung auch aus Serum oder EDTA-Plasma
erfolgen. Es empfiehlt sich eine Nahrungskarenz von 10-12
Stunden.

MTHFR-Genmutation: 2 ml EDTA-Blut

Fir die genetische Untersuchung benétigen wir die Einver-
standniserklarung des Patienten. Das Material fir geneti-
sche Untersuchungen ist stabil und kann auch per Post ver-
sandt werden.

Abrechnung

Eine Abrechnung fir kurative Leistungen ist im kassen- und
privatarztlichen Bereich gegeben.

Therapie

Erhohte Homocysteinwerte lassen sich therapeutisch durch
Vitamingaben (B6/B12 und Folsaure] wirksam und ohne Ne-
benwirkungen senken.
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