Inhaltsverzeichnis

2.1
22

2.3

2.3.1
232
2.3.3

24

31

3.1.1
3.1.2
3.1.3

32

3.2.1
3.2.2
323

33

34

34.1
34.2
343

35

3.6

Einfihrung (Th. MOtheS) .ceececiiniiinieenier et n s
Nukleinsduren (Th. Mothes und Th. Kéhler).....ccevecenccernneenn.
Genetische Defekte

Genetische Polymorphismen

Methoden der Nukleinsiiure-Diagnostik
Indirekte Methoden...................ccoovovevimiiniiiciniiiiriiiicciiic s
Direkte MethOden. ...............ucveveeeveeeoineienecieieinieteereseenneseneeennenenns
Funktionelle Genomanalyse...................ccccoomivvinvevvnncincnnniincnnnnn.

Storungen des Purinstoffwechsel, Hyperurikimie und Gicht ..........

Malignes Wachstum (Th. MOthes) ..c..ccccuvereeeicsennesannsannnanans

Cancerogene Faktoren
Physikalische Faktoren...............c...cccoccccoiivvneicvnninninnicniiicnainns
Chemische SubStanzen................occcccereeiivcnccniininciiniisieseesenes

Onkogene und Tumorsuppressor-Gene
Aktivierung von Onkogenen................couuveecenvececnnininieicinnincicvennnnens
Inaktivierung von Tumorsuppressor-Genen ................ccooveevvveeenniens

Eigenschaften und Wirkungen von Onkogenprodukten
und Tumorsuppressor-Proteinen ...............cccuvevcvenccnienieccciinanennn.

Biochemische Eigenschaften von Tumorzellen

Tumorimmunologie
TUMOTANLIGENE ...ttt
IMMURGDWERT ...ttt

Mechanismen der Tumorzellen, um der Immunantwort
U @REGENEH ...ttt e

EinfluB von Pharmaka auf das Wachstum der Tumorzellen
(antineoplastische Chemotherapie)

Laboratoriumsdiagnostik

14

15
15
15
17

18
18
19

20
21

24
24
24

25

25
27



4.1

4.1.1
4.1.2
4.1.3

4.2

4.2.1
422
4.2.3

5.1
5.2
53
54
5.5
5.6
5.7

6.1
6.2
6.3
6.4
6.5

6.6

6.6.1
6.6.2
6.6.3

Aminosiuren und Proteine (H.Seim) ...ccccuesciivvennveccnsnenacisns 30

Defekte im Aminosiurenstoffwechsel 30
Hereditidre ADDQUSIOTURGEN..............cccovnmriirieieniiinieieniiese e
Hereditire Transportstorungen

Generalisierte angeborene oder erworbene Storungen des
Aminosduren-Sto_g‘wechsels .............................................................. 34

Proteinstoffwechsel
Nutritive Aspekte.........
Regulatorische Aspekte
PlaSmaproteine ...............ceriviiineneceiiirecenininnsssssonnes s

Diabetes mellitus und Kohlenhydrat-

stoffwechsel-Storungen (V. Richter) ....ccvceeiemmannnisscnrenssannans 43
Hypo- und Hyperglycéimie 43
Klassifikation und Pathogenese des Diabetes mellitus......cceeueueurersnns 44
Stoffwechselstorungen bei Diabetes mellitus 45
Auswirkungen der diabetischen Stoffwechsellage .........c.coveueenrraranas 47
Diabetes mellitus im Rahmen des metabolischen Syndroms ............ 49
Diagnostik der diabetischen Stoffwechsellage 51
Enzymdefekte im zelluliiren Kohlenhydratstoffwechsel .........cce...... 53

Atherosklerose und

Lipidstoffwechsel-Storungen (V. Richter).....cccvceiinnicsnninnne 54
Lipoproteine und Atheroskleroserisiko 54
Primiire Lipoproteinstoffwechsel-Storungen 58
Sekundire Lipoproteinstoffwechsel-Stérungen 63
Adipositas 64
Lipid-Absorptionsstérungen und Lipid-Speicherkrankheiten......... 65

Diagnostik von Lipoproteinstoffwechselstérungen
Basisanalytik............coocoevevivvinmnvivseeciennecseesieninseeseneens
Lipoprotein-ARaIVtik ............ccovveevuveerineesieseniincenccnncesoieinssrenessenes

Spezielle Methoden zur Differentialdiagnostik von
CUSIOTWECHSEISIOTUNGETL. ......eovenveeereiveeiieeeeeceenesissesseassin s 68




7.1
7.1.1
7.1.2

7.2

7.2.1
722
7.2.3
7.24
7.2.5

8.1
8.1.1

8.2

83
8.3.1

84

8.5
8.5.1
852

9.1

9.2
9.2.1
9.22

9.3

9.3.1
932
9.3.3

94

9.4.1
94.2
9.4.3

Entziindung (H. REMKE) w.....cvvverrmnnrmsernsimssnmssssenisssneasensennansas 69

Lokale Entziindungsreaktionen
Lokale aseptische Entziindung

Lokale septische ENtZindung ..............ooeveveeeunsivieiccciccsinisnonninns
Systemische Entziindungsreaktionen
(Systemisches immunreaktives Syndrom, Sepsis) .....ccuveueusscessssnsense 75
FieD@rreaRIion. .........ccoveueeveeeieireecieiiinireceniicniie et s sb s
Leukozytose und Andmie
Blutkérperchen-Senkungsgeschwindigkeir ............ooccenvioiini 77
Proteine als Entziindungs- und Sepsismarker............ooncceins 77
Postaggressions-Stoffwechsel ...........c.oowiiicncnniiiinnnninn, 79
Binde-und Stiitzgewebe (R. Martin)......ccecmmiiniiisscessensennnns 81
Degenerative Veriinderungen von Knorpel- und Bindegewebe........ 82
Alternsbedingte und degenerative Verdnderungen........................... 82
Veriinderungen von Gelenken (Arthritis) 83
Knochenstoffwechsel 84
Pathobiochemie des Knochenstoffwechsels............oovevnnienicinc 84
Storungen von Bindegewebs- und
Knochensynthese bzw. -reparatur 85
Laboratoriumsdiagnostik 89
Mineralien, Enzyme, Stoffwechselparameter..................ccccoevnnnnn. 89
HOIMONE ...ttt ettt 90
Endokrinopathien (J. Kratzsch)....cccrvevnnnmssnsnsssisccnsccnnann, N
Allgemeine pathobiochemische Mechanismen 91
Methodische Aspekte der endokrinologischen Labordiagnostik...... 91
Probengewinnung ..
FURKHONSIOSTS ..covoveeeeeiiiieeeee ettt e e
Hypothalamus und Hypophyse 93
Storungen der hypothalamisch-adenohypophysdren Achse ............. 93
HCG als Indikator der Friihschwangerschaft ..........coooooeeveeiiine 95
Stérungen der hypothalamisch-neurohypophysdren Achse.............. 95
Schilddriise
SIUIMG oot eeeeee ettt st s b s st n e san et
Hyperthyreose

Hypothyreose



9.4.4
9.4.5

9.5.1
9.5.2
9.5.3

9.6.1
9.6.2
9.6.3

9.7.1
9.7.2
9.7.3

9.8.1
9.8.2

10

10.1

10.1.1
10.1.2
10.1.3
10.1.4
10.1.5
10.1.6

10.2
10.2.1
10.2.2

10.3

10.3.1
10.3.2
10.3.3
10.3.4
10.3.5
10.3.6

104
104.1
10.4.2

THYFPEOIAILIS .vouvevvvenieeenieenriesereeceeeee e cssbe s s en e ssst st esenees 98

Tumoren der SChildAriiSe.............cccoeeceonennecenieirecciiicenneee 98
Nebenschilddriise und Calciumhomdostase 98
Vitamin-D Mangel .............ccvmenicvcccennannee
Hyperparathyreoidismus... .
Hypoparathyreoidismus ..............oveeeeeevceviuieienocernnminncnscncsissieneanes
Nebennierenrinde 100
Nebennierenrindeniiberfunktion ..................ccoviiveircrencininvennnns 100
Nebennierenunterfunktion..........uveecececvceoneeeerirncoranineeseesecsersennnas 101
Kongenitales adrenogenitales Syndrom. ..............ccccvvvcvenveecnenann. 101
Gonaden 102
102
103
104
Nebennierenmark 105
Newuroblastom...............cccoviviveiiciiciiiainteercc et 105
PRAOCATOMOZYION ...ttt 105
Blut und blutbildende Organe (G. M. Fiedler)......c..cccccevaan.. 107
Grundlagen 107
HAMAIOPOESE............ccoviiiiiiiiieteee ettt 107
Klinische Aspekte der Stammzellen ...................ccouevevevevvirceerennnan.. 109
Wachstumsfakioren .................occccoevneomncinennieneeeeeeeieesenesnns 109
Adhdsionsmolekiile ....... et 110
Zelloberflichenmarker - CD ........ccccoovvevnniiviicevntnerierescreerenannn 110
Allgemeine Untersuchungen des peripheren Blutes ......................... 110
Erythrozyten 112
Verdnderungen der Erythrozytenmorphologie ...............ccooceceenn.. 112
Ervthrozyteneinschliisse.............coooovvviiiiieiiiiiiiceeecieeciee e 113
Animie. 113
Klassifikation der ARGIMIE ............ooveveeceeniicecieeceieeeeeereieen, 114
Basisdiagnostik der ARGIMIE .............c.ooeeeeeeeveeeeeeieiiieieeeeeeeenas 116
Hypochrome, mikroZytdre ARGMIE...........c.oeveeeeveecerincrneeireeeeeninns 117
Makrozytire, Hyperchrome Andmie..................cccccovevererievoveverensnns 123
Hamolytische ARGIMIE .........cccvoveeveirieeeecieieeeeereeeseeeersese s 126
Normozytiire, normochrome Andmie ..................cooeeveveveeeeveeeennne 133
Polyglobulie und Polycythaemia vera 133
Polyglobulie ...........cconoiiieieiiieciestsnariiseetnene s ss s 133

Polycyth@emia Vera ..............cceerceievinoneneeeiesecreenseseseeseneeneses 134



10.5

10.5.1
10.5.2
10.5.3
10.5.4
10.5.5

10.6
10.6.1
10.6.2

11

11.1
11.1.1
11.1.2

11.2
11.2.1
11.2.2

12

121

12.1.1
12.1.2
12.1.3
12.14

12.2

12.2.1
12.2.2
12.2.3

12.3
124
125
12.6
127

Leukozyten 134
Neutrophile Granulozyten .................ivcciiiinnnncsns 134
Eosinophile Granulozyten ..............ccocovveveeunnnnnene e 134

Basophile Granulozyten ...............cooviiiiniannncns w135
Lymphozyten .................. ... 136
MOROTYLEN .ottt bbb 136
Leukiimien 137
Akute LeUKAMIE .........ccoevereieieeeirerenncenstctisssisisiess e saes e nasaans 137
Chronische LeukGmien...................ooccvvuimninienenieesnenniiiennsinanen 139
Hiamostase (H. LOSter) .uuiiiiimminiicrsnrcsn e rssstisssenssennnans 142
Das Gerinnungssystem 142
Aktivierung des Gerinnungssystems 142
Inhibitoren des Gerinnungssystems 146
Gerinnungsanalysen 149
Diagnostisches Minimalprogrammi..............c.ccvvvvniniiiniininnnn 149

Untersuchungsprogramm bei pathologischen Globaltests

Salz-, Wasser-, Sdure-Basen-Haushalt

und Nierenfunktion (H. RemKe) ..cccuvvimriiemnvneesssmmmssnnsinnnianns 156
Elektrolyt- und Wasser-Haushalt 156
Storungen des FliissighkeitShQUSRAILS .........cccoovieivivenniicniniinnncs 156
Storungen im Elektrolyt-Haushalt ... 157
Wasser-, Nat - und Kt -HOMOOSIASE ......cvveevrecrececrirnirnccnnnnns 158
DiGGROSHK .....c.ovviiinmiiiiiiiiiri et 159
Siure-Basen-Haushalt
ACIAOSON.c...o.cvoeeteeeeerereeseenaesese e st st st sba e re s eaesne e
Alkalosen...........ooeeeconncacnnnnnn.
Klinisch-chemische Analytik
Nierenfunktionen und Nephropathien 162
Klinisch-chemische Nierenfunktionspriffungen..........cciieneisiene 167
Nierendiiit 167
Gicht 167
Nierensteine 168




13

13.1
13.1.1
13.1.2

13.2

13.2.1
13.2.2
13.2.3
13.2.4

133
13.3.1
13.3.2

134

135
13.5.1

13.5.2
13.5.3
13.54
13.5.5

14

14.1

14.1.1
14.12
14.1.3

14.2
14.2.1
14.2.2

14.3
14.3.1

14.3.2
14.3.3

14.4

14.4.1
14.4.2
14.4.3
14.4.4

Gastrointestinaltrakt (Th. Mothes) .c.cccceevecmmmrnieinncscmsisscnnnneas 169

Magen 169
GASITIHS c....oeveeveeeieeereeeieeneseeie e eeseeeese st et ssat b s tass st astensenesrnene 169
171
Darm 172
Storungen der Kohlenhydrat,- Protein- und Lipidassimilation......... 172
Lipidmalassimilation.................covmnninioinnneiciesesnns 174
Storungen des Wassertransports............c.oeoeeeviveecreniineeieeerinsennes 176
Stérungen mit immunologischer Beteiligung................ccooeueeennnn. 177
Exokrines Pankreas 178
AKUIE PANKI@ALILIS ......covveveeenrienieeeeeeeienieeee e stsses s 178
ChIoniSChe PANKIEQitis............occeveerenvesvecenrineneesneemiresesneseesssensessons 179
Mucoviscidose 180
Laboratoriumsdiagnostik 181
Magensekretionsanalyse und Diagnostik von
Helicobacter-pylori-Infektion ...................coeniininininncninnenncns 181

.. 181
.. 183
.. 183

Funktionspriifung der intestinalen Resorption ...
Pankreas und Pankreasfunktion ....

Mukoviscidosediagnostik ............ .
Blut im StuRL........cocoovioiniiiviiinicinence e nsee e 184
Lebererkrankungen (V. RiChter)....ccciuinnenninissincssirmsssascmerneesss 185
Stoffwechselverinderungen bei Lebererkrankungen.........ccuueesesssess 185
KohlenhydratStoffwechsel............cccovvenioisercioniniecerenesrericreeneae 186
Proteine, Aminosduren, HarnStoff ..........c.ccooevevevncecvnenncencnnenn. 186
Lipide/Lipoproteine..............oo..coicuiciiniunsinniiniiinsicciceiieissiesissisnen 187
Einschrinkung der Exkretionsfunktionen 188
Verminderte Gallenausscheidung..............c...cccoueevcounicncnnnecccnecnnes 188
Hepatischer-Bilirubin-Stoffwechsel und Ikterus-Formen................ 189
Toxische Leberschiiden 190
Biotransformationsfunktionen der Leber und Leberschiden
AUrch XenobiotiKa ..............ccoovmveecccnnicevciniiiciceieieeeeeeeecnenenene
Alkoholstoffwechsel und Organschddigung.
Fettleber..........co ittt

Laboratoriumsdiagnostik der Lebererkrankungen...

Serologische Diagnostik von Virushepatitiden.......... ... 193
Enzymdiagnostik von Lebererkrankungen...............cooeevenecuecennene 196
Plasmaproteine ...........ucvueevevceriveieeerieeienrsrrseeeresssisssesssssssesessassses 198

Bilirubin und verschiedene Metabolite.....................ueeeevevvveerveeneen. 199



15

15.1

15.2
15.2.1
15.2.2

15.3
15.3.1
15.3.2

16

16.1

16.1.1
16.1.2
16.1.3

16.2

17

17.1
17.2
17.3
17.4
17.5
17.6
177

17.8
17.8.1
17.8.2

Ischamische Herzerkrankungen (H. LOSter) .....ccoveecmmmncennne 200

Energiestoffwechsel des gesunden Herzens 200

Stoffwechsel des ischiimisch geschiidigten Herzens .. 201

Stoffwechsel der Ischdmiephase .................cc.oco.e.... v 201
Stoffwechsel der Reperfusionsphase................c.ccuieveeninisvsinenerenens 202
Klinisch-chemische Untersuchungen. 205
EnzymdiQ@RoStik ..........cceooeercniiiiiiiiiieciiniecieestininesni e 205
ProteiNdiagROSTiK..............oooviieviivinmiiiniiiisiesinetssssssesiesssesceeene 209
Atmung (H. Martin).....c.cceensensinmnnmenemseeemmmeienn. 211
Ursachen fiir Storungen der Atmung und des Gasaustausches........ 211
Pathobiochemie des Lungengewebes ..................inrivreieneiens 211
Pathobiochemie des Gastransportes im Blut...............ccoovveninninn. 214
GEWEDSAIMUNG ..ottt 215
Laboratoriumsdiagnostik 215
Skelettmuskel (H. Seim, H.-J. KUhN) ....cciiminmmincsnininisiennna. 217
Muskeldystrophien vom Typ DUCHENNE und BECKER....c.ccsustssssssss 217
Kongenitale Myopathien mit Strukturanomalien.........c.o.cevesscuncsene 218
Myotone Erkrankungen und periodische Lihmungen........cccocceeuese. 218
Metabolische Myopathien 219
Erworbene myogene Erkrankungen 225

Stérung der neuromuskuliren Ubertragung (Myasthenia gravis)... 226

Neurogen-bedingte Muskelatrophie 227

Labordiagnostik der Skelettmuskelerkrankungen .........ceceeeeecevvesenee 227
Basisdiagnostik ...,
Spezialdiagnostik




18 Zentralnervensystem (ZNS) (H.-J. KUhn) ..ccovervnecvineenniennns 230

18.1 Liguorbildung und -zirkulation 230
18.2 Blut-Liquor-Schranke (BLS) und Herkunft der Liquorproteine..... 231
183 Reiberschema (Quotientendiagramm) 232
184 Oligoklonale Banden 234
18.5 Erregerspezifische Antikorper, Antikorperindex ............ceceeecesissssssa 235
18.6 Liquorzytologie 236
18.7 Glukose und Lactat 238
18.8 Degenerative Hirnerkrankungen 238
189 Sonstige Stoffwechselerkrankungen mit ZNS-Beteiligung................ 240
18.9.1 REfSUMSYRATOM ........c.c.occovvininiiiiieieieetcisitissess bbbt 240
18.9.2 Porphyriepolyneuropathie ..
18.9.3 MOrbus WIISON .....c..covemiiiciiiiiiiiiiccictninie e 240
18.9.4 Metachromatische Leukodystrophie .................cccovceovuivomniirircnennans 240
18.9.5 Adrenoleukodystrophie .................cccvvvvcciiciiccinnciiriiiincesnrneees 241
18.10 Anhang

18.10.1 UntersuChUnGSZang ............cccccoeevevmvveniicciiniiciiniineesestssie s
18.10.2 Krankheitsrelevante Liquorkonstellationen
18.10.3 Normalwerte in der Liquordiagnostik (lumbaler Liquor) ............... 244

SachwortverzeiChnis..........ccccccviicrmrmeeccrnnemme e ssarseessssranees 245



