4.1. Phenvlketonurie
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Schidigung der Entwicklung der Nervenzellen
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Merkmale: - hochgradiger Schwachsinn (IQ ca. 20)
(unbehandelt) Krampfanfille
- geringe Pigmentation von Haut, Haar, Augen
- herabgesetzte Lebenserwartung

Verertbung: erfolgt autosomal rezessiv
— PKU tritt nur be1 Reinerbigkeit auf, bei Mischerbigkeit
geniigt ein Allel, um das Enzym fiir den Abbau von
Phenylalanin zu produzieren

Haufigkeit: 1: 10000

Mischerbigkeit geniigt ein Allel !!!
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Therapie

-bis zum 10. Lebensjahr phenylalaninarme Kost

( dann nicht mehr erforderlich, da das Gehirn dann
nicht mehr durch Phenylalanin geschédigt werden
kann)

Friiherkennungq: - erfolgt obligatorisch am 6. Tag
nach der Geburt mit Hilfe des
Guthrie-Tests
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Aus der Ferse des Neugeborenen wird Blut auf eine
Filterpapierkarte getropft und nach dem Trocknen in
ein entsprechendes Labor eingesandt.

Dort werden Scheiben von definierter Grol3e
ausgestanzt und auf einen Nahrboden aufgetragen, der
mit einem besonderen Bakterienstamm (Bacillus
subtilis ATCC 1651) beimpft ist.

Die Wirkung eines im Nahrboden vorhandenen
Hemmstoffes (B-2-Thienylalanin) wird durch die
Anwesenheit von Phenylalanin aufgehoben.

Ein Wachstum der Bakterienkultur um die Blutprobe
herum lasst auf erhdéhte Phenylalaninwerte und die
GrolSe des Bakterienhofes sogar auf die ungefahre
Konzentration der Aminosaure schlieRen.
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