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Vorwort und Danksagung

Der Begriff der Hyperphenylalanindmie beschreibt biochemisch eine erhéhte Phenylalaninkonzentration
im Blut, die in den meisten Féllen durch eine genetisch bedingte Stérung im Abbau des Phenylalanins be-
dingt ist.

Dieses kleine Buch ist keine Leitlinie zur Diagnostik und Behandlung der verschiedenen Formen, da die
Erstellung von Leitlinien den medizinischen Fachgesellschaften vorbehalten ist. Ebenso wenig kann es als
umfassende Behandlungsanweisung dienen, da eine ausfiithrliche Erorterung didtetischer Grundlagen
und der in der praktischen Durchfithrung hochkomplexen Didtbehandlung den Rahmen dieses Buches
sprengen wiirde.

Stattdessen soll es dem “Einsteiger” einen schnellen Uberblick iiber Klinik, Grundlagen, Diagnostik und
Behandlung dieser hiufigsten Stérung des Aminosiurenstoffwechsels geben. Fiir den Fortgeschrittenen
soll eine kompakte Darstellung aller Aspekte dieses komplexen Krankheitsbildes mit einer aktuellen Liste
relevanter Literatur zur Verfiigung gestellt werden.

Der Ansatz der diitetischen Behandlung der Hyperphenylalanindmien wurde in den 50er Jahren zum
Modell fiir die Behandlung zahlreicher anderer Stoffwechselkrankheiten. Seit der Einfithrung des Neuge-
borenenscreenings und damit der Moglichkeit einer im Neugeborenenalter beginnenden Didtbehand-
lung Ende der 60er Jahre des vergangenen Jahrhunderts ist die Diagnostik und Behandlung der Hyper-
phenylalanindmie das erfolgreichste Beispiel der padiatrischen Stoffwechselmedizin geworden. Sie er-
moglicht den betroffenen Individuen eine weitestgehend normale geistig/neurologische Entwicklung.

Keine angebore Stoffwechselkrankheit wurde und wird weiterhin so intensiv beforscht wie die Hyper-
phenylalanindmie. In der Literatur finden sich z.T. sehr subtile Krankheitseffekte vor allem am ZNS, aber
nahezu auch an allen anderen Organsystemen. Wenngleich die Relevanz dieser Befunde aus der Sicht des
Klinikers und der Patienten im Alltag gering bis unbedeutend ist, soll dies jedoch nicht deren wissen-
schaftliche Relevanz mindern. Auch sollen die Fortschritte in der Behandlung nicht dariiber hinwegtiu-
schen, dass die aufwindige Therapie fir die Patienten und ihre Familien zwar eine bewiltigbare Belastung
darstellt, Verbesserungen und Erleichterungen der Behandlung jedoch nach wie vor wiinschenswert und
notwendig sind.

Wir hoffen mit unserer Reduktion auf das Wesentliche dem interessierten Leser eine Orientierung in der
auch fiir uns trotz langjahriger wissenschaftlicher und klinischer Titigkeit fast uniiberschaubar wachsen-
den Flut von Informationen zu geben.
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zin des Universitdtsklinikums Heidelberg, und Frau Dipl. Soz. Pad. Cosima Henn fiir Thre Unterstiitzung.
Zu den Daten in Tabelle 7.2 haben Prof. Dr. med. Kurt Ullrich und Frau Dipl.-Ing. Maren Stehn (beide
Hamburg) sowie Prof. Dr. Udo Wendel (Dusseldorf) beigetragen.
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