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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-
héngig von der Methionin-Synthase (MS), von der Methylen-
tetrahydrofolat-Reduktase (MTHFR], sowie den Vitaminen
B2, B6, B12 und Folsaure. Fiir den Abbau des Homocysteins
zu Cystein ist die Anwesenheit von Cystathionin-[3-Synthe-
tase (CBS) und Vitamin Bé erforderlich.

Klinische Bedeutung

Nur erhohte Blutspiegel von Homocystein sind von klini-
scher Relevanz.

Die Storungen, die zu einer Hyperhomocysteinamie fihren,
sind meist ursachlich durch einen Mangel an Folsaure und
B-Vitaminen (B2, Bé, B12] bedingt. Im Weiteren verursa-
chen genetische Defekte hauptsachlich im MTHFR-, CBS-
oder MS-Gen erhdhte Homocystein-Konzentrationen. Da-
riiber hinaus fihren physiologische (Alter und Geschlecht)
und medikamentése (Folsdureantagonisten, Neuroleptika,
trizyklische Antidepressiva) Faktoren sowie verschiedene
Krankheiten (chronische Niereninsuffizienz, Karzinome,
Hypothyreose, Lebererkrankungen) zu erhéhten Homocy-
steinwerten.

Die Folgen eines erhohten Homocysteinspiegels wirken
sich nach heutigen Erkenntnissen vor allem an den Blut-
gefafBen, im Nervenstoffwechsel und wahrend der Schwan-
gerschaft aus:

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

b] Eine Reihe von neurologischen Schaden, (wie z.B. Mb.
Parkinson, Multiple Sklerose etc.) konnen durch erhdhte
Homocystein-Konzentrationen im Blut ursachlich ausgelost
werden.

c) Méglicherweise sind hohe Homocystein-Konzentrationen
bei Schwangeren auch die Ursache fiir Neuralrohrdefekte
des Feten.

Indikationen

e Praventiv zur Risikoabklarung fiir Arteriosklerose und
Thromboembolie

e Verdacht auf latenten oder manifesten Vitamin B12-,
B6-, Folsaure-Mangel

e Abklarung Risikoschwangerschaft

e DD neurodegenerative Erkrankunge

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 stérungsfreie
Chromatogramme bei erhohter Spezifitat und Reproduzier-
barkeit.

Genmutation: Zur Abklarung des Risikos und der Ursache
erhohter Homocysteinwerte empfiehlt sich die molekular-
genetische Untersuchung auf Mutationen im MTHFR-, CBS-
oder MS-Gen.

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

Untersuchungsmaterial

3 ml saures Citratblut
(Stabilisierungsréhrchen  fir
stein)

Homocystein
Homocy-

Alternativ kann die Bestimmung auch aus Serum oder
EDTA-Plasma erfolgen. Hierflir muss die Blutprobe vor
Ort zentrifugiert werden und anschlieend das separierte
Rohrchen bzw. EDTA-Plasma versandt werden.

Es empfiehlt sich eine Nahrungskarenz von 10-12 Stunden.

Genmutation 3 ml EDTA-Blut

Vitamin B2 3 ml EDTA-Blut
Vitamin Bé6 3 ml EDTA-Blut
Vitamin B12 Serum
Folsaure Serum
Abrechnung

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

Therapie

Erhohte Homocysteinwerte lassen sich therapeutisch durch
Vitamingaben (B6/B12 und Folsiure) wirksam und ohne Ne-
benwirkungen senken.
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Parameter (Einheit) Geschlecht Alterseinschrankung Normbereich
Optimal Empfohlen
Homocystein w/m <30.LJ < 8.1
(umol/U) W < 79
30.-60. LJ <15
m <11.2
w/m > 60. LJ <11.9
Genmutation Es erfolgt eine gesonderte Bewertung des Befundes.
Vitamin B2 (pg/l) w/m 180-295
Vitamin Bé (pg/l) w/m 8.7-27.2
Vitamin B12 (pg/ml) w/m >18.LJ 191-663
Folsaure (ng/ml) w/m >18. LJ 3.1-17.5
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