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Geleitwort

Der Schwerpunkt Endokrinologie in der Inneren Medizin besticht
schon Studenten wegen der Klarheit und Schonheit der Regelkreise, die
im Gesunden, aber auch beim Kranken das Verstdndnis von Physiologie
und Pathophysiologie erlauben. Dementsprechend spiclen Messpara-
meter wie Labortests und noch mehr funktionelle Priifungen von Regel-
kreisen eine wichtige Rolle in der Diagnostik und fungieren damit als
Grundlage der entsprechenden Therapie. Alle Lehrbiicher der Inneren
Medizin und natiirlich auch der Endokrinologie enthalten daher dies-
beziiglich Daten und Hinweise. Es fehlte bislang aber eine zusammen-
fassende Darstellung der diagnostischen Verfahren fiir alle Bereiche von
Endokrinologie und Stoffwechsel, die auch hinsichtlich der praktischen
Anwendung hinreichend detailliert ist.

Das vorliegende Werk, das im Wesentlichen in der 1. Auflage von 4
Oberirzten der Inneren Medizin mit dem Schwerpunkt Endokrinologie
und Stoffwechselerkrankungen geschrieben wurde, fiillt diese Liicke.
Man merkt den Texten die breite praktische Erfahrung und die Be-
geisterung fur das pathophysiologische Verstdndnis von Erkrankungen
seitens der Autoren an. Es bleibt zu hoffen, dass diese Begeisterung sich
auf die Leser und Nutzer tbertrdgt und vielleicht sogar dazu beitragt,
dass sich der eine oder andere Nachwuchsinternist diesem spannenden
Gebiet zuwendet.

Ich wiinsche dem Buch und den Autoren den verdienten Erfolg und
danke diesen fiir das Engagement, das ein solches Buch erst moglich ge-
macht hat.

Prof. Dr. med. Jiirgen Schoélmerich
2009
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Vorwort zur 5. Auflage

Die 5. Auflage behilt die erprobte Struktur und Gliederung der ersten
vier Auflagen in identischer Weise bei. In der 5. Auflage wurde die Ein-
teilung der Hypophysentumore und der Nebennieren-Tumore an die
neue WHO-Klassifikation von 2022 angepasst, desweiteren wurden die
Assay-abhiangigen Normwerte fir GH und IGF-1 detaillierter dar-
gestellt. Vollig neu hinzugekommen sind Ubersichten zu paraneo-
plastischen Syndromen, zum Screening der Malnutrition, zu Problema-
tiken bei Immuno-Assays incl. dem dazugehorigen ,,trouble shooting™.
Das Kapitel zur Priaanalytik wurde neu aufgelegt. Vollig tiberarbeitet
wurden auch die Kapitel zum Calcitonin und zum Metyra-
pon-Hemm-Test. Die 5. Auflage nimmt Bezug auf etliche Neuent-
wicklungen wie z.B. den Macimorelin-Test oder den basalen und stimu-
lierten Copeptin-Assay in der Abkldrung von Diabetes insipidus centra-
lis/renalis und primérer Polydipsie. Auch werden linger bestehende und
aktuelle Engpisse bei der Verfiigbarkeit von Testreagenzien wie Penta-
gastrin, CRH und GHRH kommentiert. SchlieBlich wurde der digitalen
und technischen Weiterentwicklung in der Diabetologie Rechnung ge-
tragen und die neuen digitalen Parameter bei der Anwendung von
CGM-Systemen in einem eigenen Kapitel aufgenommen.

Die 5. Auflage stellt die nun {iber 16 Jahre kontinuierlich aktualisierte
und erweiterte Version dar und stellt dem Leser 36 eigenstindige Kapi-
tel mit 66 Abbildungen zur Verfiigung sowie ein umfassend kommen-
tiertes Tabellenwerk mit 174 Tabellen.

Andreas Schiffler
Giellen, Deutschland
2024



Vorwort zur 1. Auflage

Auf dem deutschen Markt existieren einige hervorragende Lehrbiicher
fir Endokrinologie, Diabetologie und Stoffwechsel. Ziel dieses Werkes
ist eine detaillierte und praxisrelevante Darstellung der Funktions-
diagnostik sowie deren Interpretation auf diesen Fachgebieten. Hierbei
schldagt das Buch einen groBen Bogen zwischen einem bloen ,,Koch-
buch® bzw. einem blofBen Leitfaden, einem ausfithrlichen Lehrbuch fur
Endokrinologie und Werken der klinischen Chemie bzw. der Hormon-
analytik. Ergebnis ist ein umfassendes und praxisrelevantes Destillat,
das fiir jeden Anwender das simultane ,,Nachschlagen® in diversen Wer-
ken erspart.

Das Neue an diesem Buch ist die einheitliche und umfassende Er-
klarung aller relevanten Funktionstests mit ausfithrlicher Darstellung
von Indikationen, Kontraindikationen, Nebenwirkungen, Testvor-
bereitung, Rahmenbedingungen, konkreten Handlungsanleitungen bei
der eigentlichen Testdurchfiihrung sowie bei der Interpretation der Test-
ergebnisse. Eine einheitliche Gliederung zieht sich durch das gesamte
Werk, und es werden immer konkrete Normbereiche, Umrechnungs-
faktoren und Cut-off-Werte angegeben, auch fiir besondere Situationen
(Geschlecht, Alter, BMI, Pubertatsphasen, Zyklusphasen, akute Er-
krankungen, Medikamente etc.). Hier zieht sich ein umfassendes
Tabellenwerk durch das Buch.

Ein besonderes Merkmal dieses Buches ist die Betonung der Testvor-
bereitung, Testdurchfithrung und Testinterpretation (ohne hier den
Duktus eines Lehrbuches aufzunehmen) sowie des interdisziplindren
Charakters (Gynékologie, Fertilititsmedizin, Andrologie, Radiologie,
Dermatologie, Neurochirurgie, Humangenetik, Chirurgie, Urologie, Pa-
diatrie, Endokrinologie, Diabetologie, Stoffwechsel).

Durch die Rubriken , Fallstricke und ,,Praxistipps™ erhilt jeder
Funktionstest einen besonders personlichen und praxisrelevanten Cha-
rakter mit vielen Ratschliagen, die eben weit iiber den theoretischen
Hintergrund vieler Lehrbiicher hinausgehen. Die Autoren haben sich
viel Miihe gegeben, sich auf bestimmte Normwerte oder Cut-off-Werte
festzulegen, um dem Anwender die Moglichkeit zu geben, ohne erneutes
Nachschlagen von Primérliteratur das Testergebnis profunde zu inter-
pretieren.

Hinweis

Die Indikationsstellung, Durchfithrung, Dosisauswahl und Applikation
sowie die Testinterpretation obliegen der Verantwortung des ent-
sprechenden Arztes. Verlag, Herausgeber und Autoren kdnnen hierfiir
keine Gewahr tibernehmen, obwohl bei der Darstellung grote Sorgfalt
auf der Basis des aktuellen wissenschaftlichen Standes verwandt wurde.



Vorwort zur 1. Auflage

Es wird ausdriicklich darauf hingewiesen, dass viele Normwerte von
der verwendeten Nachweismethode und damit vom jeweiligen Labor
abhingig sind. Zudem koénnen cut off-Werte und Normbereiche sich dn-
dern und auf unterschiedlichen Kollektiven basieren. Der Anwender ist
in jedem Fall verpflichtet, sich hier mit dem fiir ihn relevanten Labor zu
verstandigen und auf aktuelle Leitlinien zu achten.

Andreas Schiffler
Regensburg, Deutschland
2009
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2 A. Schéffler und T. Karrasch

1.1 Korperhaltung, Blutentnahme,
Probenmaterial, Logistik,
Temperatur

= Korperhaltung

Zum Beispiel:

== Sitzende Position fiir mindestens 10 min
fiir diec Abnahme zur Gewinnung von
Aldosteron und Renin zur Berechnung des
Aldosteron/Renin-Quotienten.

== Aufrechte = Ko&rperhaltung/Umhergehen
fiir 2 h fir die Abnahme zur Gewinnung
von Aldosteron und Renin im Rahmen des
Orthostasetests.

= Stauungszeit
Zum Beispiel: Hyperkalidmie bei zu langer
Stauung.

= Verweilkatheterverfdlschung

Erfolgen multiple Blutentnahmen aus einer
Venenverweilkaniile oder einem zentral-
vendsen Zugang, muss unbedingt vor jeder
Abnahme ein Leeraliquot (z. B. 2-ml-
Monovette) vor der eigentlichen Analyse ab-
gezogen werden, da sonst Verdiinnungseffekte
die Hormonwerte verfalschen.

= Probenbeschriftung

Eigentlich trivial, kann aber bei zeitlich eng
aufeinander erfolgenden Abnahmen aus
unterschiedlichen Orten und noch dazu in Ab-
héangigkeit von Stimulationen essenziell sein.

Zum Beispiel:

== Mindestens 12 Rohrchen fiir ACTH mit
3 anatomischen Lokalisationen vor und
nach Stimulation mit CRF zu unterschied-
lichen Zeitpunkten bei der Sinus-petrosus-
inferior-Katheteruntersuchung

== Seclektiver Nebennierenvenenkatheter fiir
Kortisol/Aldosteron

== Seitengetrennte
katheterisierung fiir PTH.

Halsvenen-

= Logistik, Probenanzahl und Temperatur

Gerade wenn flir selten bestimmte Spezial-
parameter viele Monovetten anfallen
(z. B. ACTH-Bestimmung beim Sinus-
petrosus-inferior-Katheter) und die Proben

gekiihlt (z. B. ACTH) sein miissen, empfiehlt
sich eine Ankiindigung im Zentrallabor.
Wichtig ist, dass gekiihlte Proben mit
4 °C-Kiihlakkus transportiert werden und
nicht direkt auf Eis, da sonst die Proben an-
frieren konnen und hamolysieren.

= Art der Monovette

Hier ist im Einzelfall nachzuschlagen. Serum-
monovetten fiir eine Vielzahl von Hormonen,
EDTA-Monovette z. B. fir ACTH oder
HbA , Li-Heparin (z. B. fiir Karyogramm),
NaFluorid-Monovette (z. B. fiir Glukose).
Fiir die Bestimmung von Glukosewerten ist
zur Vermeidung falsch-niedriger Glukose-
werte ein Probengefdl3 mit einem Glykolyse-
Hemmer (Na-Fluorid, Citrat, beides) er-
forderlich, ansonsten werden bei langeren
Standzeiten 5-7 % niedrigere Glukosewerte
detektiert. Manche Autoren empfehlen neuer-
dings Monovetten mit beiden Glykolyse-
Hemmstoffen [17].

= StorgroBBen

Allgemeine StorgroBen fiir die Messverfahren
sind Héamolyse, Ikterus, Lipdmie, Plasma-
expander.

1.2 Patientenbezogene
Einflussfaktoren

=  BMI-Wert
Viele Hormone sind abhdngig vom Korper-
gewicht, z. B. Insulin oder Leptin.

= Geschlecht
Alle Sexualsteroide sind geschlechtsabhiangig.

= Alter
Erwachsenenalter

Viele Hormone nehmen im Alter physio-
logischerweise ab, daher sind altersent-
sprechende Referenzwerte zu beachten, z. B.
fir Estradiol, Testosteron, DHEA-S, IGF-1.

== Kindesalter und Pubertat

Fiir viele Hormone gelten altersentsprechende
Normbereiche im Kindesalter, z. B. fiir IGF-
1. In der Pubertit ist die Interpretation der
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Hormonanalytik besonders herausfordernd
und muss eng an den Pubertitsstatus (Tan-
ner-Stadien) angepasst werden.

= Zeitpunkt der Blutentnahme
Zeitpunkt im Menstruationszyklus

Estradiol, FSH, LH, 17-a-Hydroxy-
progesteron und Progesteron sind stark
zyklusabhingig (s. auch » Kap. 34). Eine
Hormonanalytik bei der Frau sollte immer
zwischen dem 3. und 5. Zyklustag erfolgen.

== Tageszeit
Viele Hormone folgen einer diurnalen/zirka-
dianen Rhythmik.

Zum Beispiel:

== Kortisol steigt in den frithen Morgen-
stunden an, féllt ab Mittags ab und er-
reicht um Mitternacht den niedrigsten
Wert (von Bedeutung z. B. fiir das Mitter-
nachtskortisol).

== GH wird v. a. nachts sezerniert.

== Testosteron muss zwischen 8:00 und
10:00 Uhr abgenommen werden.

mm Schichtarbeit, Jet-Lag, Zeitver-
schiebungen

Diese Faktoren konnen Hormone beein-

flussen, z. B. Prolaktin, GH, Kortisol, Sexual-

steroide.

s Erndhrung
Kohlenhydrate

Eine ausgewogene kohlenhydratreiche Er-
ndhrung ist 3 Tage vor einem OGTT einzu-
halten.

== Natriumchlorid und Kalium

Eine salzreiche Kost (mindestens 9 g) und
Ausgleich einer Hypokalidmie sind Vor-
bedingungen fiir die Bestimmung des Aldo-
steron/Renin-Quotienten.

== Magnesium
Eine Hypomagnesidmie hemmt die PTH-
Sekretion.

mm Lipide

Fettreiche Erndhrung beeinflusst LDL-
Cholesterin und Triglyzeride. Der Lipidstatus
muss niichtern bestimmt werden.

mm Alkohol
Alkohol fithrt zur Erhéhung der Triglyzeride.

mm Fasten

Ubertriebenes Fasten erhoht die Harnsdure-
und die Ketonkorperwerte im Urin.

s Medikamente

Letztlich miissen alle Medikamente hinter-

fragt werden. Viele Hormone reagieren auf

eine uniibersehbare Anzahl von Medika-

menten. Hier sind die bekanntesten Beispiele

aufgefithrt:

= Dopaminantagonisten, Antiemetika,
Neuroleptika, Antikonvulsiva erhohen die
Prolaktinspiegel.

== Katecholamine, Heparin und viele
intensivmedizinische Medikamente beein-
flussen den TSH-Wert.

== Unter Finnahme einer hormonellen
Kontrazeption sind Analysen der Sexual-
steroide nur sehr eingeschrankt mdoglich.

== Bei intramuskuldr verabreichten Hormon-
priaparaten wie Testosteron sollte der Spie-
gel immer nur unmittelbar vor der néchs-
ten Applikation bestimmt werden (Tal-
spiegel).

== Steroide supprimieren die adrenokortiko-
trope Achse.

= Nahrungserganzungsmittel

== Biotin kommt of in hohen, supraphysio-
logischen Dosen in Nahrungsergdnzungs-
mitteln oder auch in pharmakologisch de-
finierten Priaparaten vor und wird oft un-
kritisch  eingenommen. Biotin kann
empfindlich immunologische Assays sto-
ren (s. 1.7 Biotin-Interferenzen).

= Vitamin C (Ascorbinsidure) kann Glukose-
Bestimmungsmethoden (z. B. CGM-
Systeme) verfilschen (z. B. falsch hohe
Werte).



4 A. Schéffler und T. Karrasch

= Begleiterkrankungen
Niereninsuffizienz

== Absenkung des Erythropoetinspiegels
== Verminderung
1,25-Dihydroxycholecalciferols
Hyperprolaktinidmie

Sekundérer, hyperrenindmischer Hyper-
aldosteronismus bei Nierenarterienstenose
== Erhohung des Calcitoninspiegels.

des

== Leberinsuffizienz

Verminderung
25-Hydroxycholecalciferols
Hyperinsulindmie

Erhohung der Ostrogene beim Mann
Sekundiarer Hyperaldosteronismus
Angiotensinogenmangel
Verminderung von Albumin, dem Haupt-
bindungsprotein fiir viele Hormone und
Stoffwechselprodukte.

des

= Herzinsuffizienz

Sekundiarer Hyperaldosteronismus
Erhohung des atrialen natriuretischen
Peptids

== Verdiinnungshyponatriamie.

== Tumoren

Paraneoplastische Syndrome wie Hyperkalza-
mie (Freisetzung von ,,PTH-related peptide®)
und SIADH (inaddquat vermehrte ADH-
Sekretion).

== Akuter Stress und lebensbedrohliche Er-
krankungen

Stresshyperglykdmie

Erhohung der Katecholamine und des
Kortisols
Hyperprolaktindmie
Insulinresistenz
Low-T,-Syndrom
Suppression  der
gonadotropen Achse.

somatotropen und

Ein OGTT unter Stress (z. B. Myokard-
infarkt) erbringt falsch positive Resultate.

mm Hypoproteindmische Erkrankungen
Durch Reduktion der Transportproteine Al-
bumin, thyroxinbindendes Albumin, thyroxin-

bindendes Prdalbumin, CBG (kortisol-
bindendes  Globulin), TBG (thyroxin-
bindendes Globulin) und SHBG

(sexualhormonbindendes Globulin) wird die
Konzentration der entsprechenden Gesamt-
hormone beeinflusst.

m Graviditat und Laktation

Vermehrung des intravasalen Volumens
Hierdurch kann die Konzentration vieler

Proteine abnehmen.

== Prolaktin, Sexualsteroide und Gonado-

tro pine
Eine Bestimmung in der Graviditit ist wenig
sinnvoll. Prolaktin ist von Bedeutung fiir die
Laktation.

mm Schwangerschaftsabhangige Effekte

Die Konzentration mancher Hormone,
z. B. TSH, éandert sich im Verlauf einer
Schwangerschaft (durch die schilddriisen-
stimulierende TSH-Wirkung von (B-HCG
kann TSH im 1. Trimenon supprimiert sein,
ohne dass eine Hyperthyreose vorliegt).

Die Nierenschwelle fiir Glukose von 180 mg/

dl ist in der Graviditét erniedrigt, sodass hier
physiologischerweise eine Glukosurie auftritt.

1.3 Rolle der Laboreinrichtung

Die Auswahl des Laborsist von entscheidender
Bedeutung, sowohl fiir die Zuverlédssigkeit
und Schnelligkeit der Bestimmung als auch
fir die individuelle Testdiagnostik im Rah-
men komplexer Testverfahren.

Jeder Hormonwert und dessen Inter-
pretation hiangen vom Referenzbereich sowie
der Spezifitit und Sensitivitit des verwendeten
Assays ab. Generell ist hier endokrinologischen
sowie padiatrisch-endokrinologischen Spezial-
labors im Umfeld einer Universitdtsklinik der
Vorzug zu geben. Von Vorteil ist hier auch die
Koppelung der klinisch-chemischen Analytik
an eine oft gleichzeitig veranlasste genetische
Diagnostik (Anbindung an ein human-
genetisches Labor mit entsprechender human-
genetischer Beratung).



Praanalytik, Aufklarung, Biostatistik und Storgrof3en bei Hormonbestimmungen

Selbst fiir den relativ einfach erscheinenden
Messwert der Glukose miissen neben den Gly-
kolyseinhibitoren etliche Dinge bedacht wer-
den [18]. Zum einen spielt fiir die Grenzwerte
das Messkompartiment eine wesentliche
Rolle, also z. B. vendses Plasma, venoses Voll-
blut, kapillares Vollblut, arterielles Blut, inter-
stitielle Fliissigkeit etc. Zum anderen sind
nicht alle Messplattformen fiir jede Frage
(z. B. Diagnostik des Diabetes) zugelassen.
Man unterscheidet hier Laboranalyse-
Systeme, patienten-nahe Sofort-Diagnostik
(point-of-care ~ Testen), flash  Glukose-
Monitoring und CGM-Systeme (kontinuier-
liches Glukosemonitoring im interstitiellen
Gewebe).

Von identischer Bedeutung ist auch die
Einrichtung eines endokrinologischen
Funktionslabors vor Ort, in dem die
Funktionstests standardisiert durchgefiihrt
werden. Hier empfiehlt sich die Beschéftigung
einer Fachkraft im Sinne der Endokrinologie-
assistentin nach DGE (Voraussetzung: spe-
zielle von der DGE angebotene Kurse).

1.4 Welche Rolle spielen Erfahrung
und interdisziplindares Denken?

Hier ist ein kritischer Punkt angesprochen.
Einerseits befasst sich die Endokrinologie mit
hdufigen Volkskrankheiten wie Diabetes mel-
litus, Adipositas, Osteoporose, Schilddriisen-
und Nebenschilddriisenerkrankungen,
andererseits mit einer Vielzahl seltener, z. T.
extrem seltener Erkrankungen. Im Gegensatz
zu den routinemiBig bestimmten Parametern
der klinisch-chemischen Diagnostik, bei
denen Referenzparameter und Cut-off-Werte
selbst dem nicht spezialisierten Arzt einfache
Hilfestellung geben, gilt dies nicht fiir die
endokrinologischen Werte. Hier ist un-
abhingig von Referenzbereichen die klinisch-
endokrinologische Erfahrung an erster Stelle
wichtig und relativiert oftmals Werte aulBer-
halb der Normbereiche. Grundsitzlich sollten
jegliche Hormonwerte einer kurzen Plausibili-
tatskontrolle unterzogen werden.

Nur die Interpretation der Messwerte in
der Zusammenschau mit dem individuellen

Patienten (Anamnese) und dessen aktueller
Situation ergibt eine verlédssliche Diagnostik.
Oftmals sind selbst Schwankungen innerhalb
eines formellen Referenzbereichs Gegenstand
der wissenschaftlichen Diskussion und unter-
liegen teils unterschiedlichen Interpretationen
(z. B. TSH-Wert).

Von besonderer Bedeutung fiir die Endo-
krinologie ist deren interdisziplinire Ein-
bindung in ein Klinikum der hochsten Ver-
sorgungsstufe. Ohne eine enge Anbindung an
insbesondere die Fachabteilungen fiir Radio-
logie, Neurochirurgie, Chirurgie, Gynéko-
logie, Urologie, Humangenetik, Dermato-
logie, Ophthalmologie, Nuklearmedizin, Kli-
nische Chemie und Padiatrie ist eine sichere
Diagnosestellung oder moderne Therapie
haufig nicht moglich.

1.5 Aufklarung vor der
Testdiagnostik

Die meisten endokrinologischen Funktions-
tests sind relativ ungefahrlich bzw. neben-
wirkungsarm. Eine schriftliche Aufklarung
mindestens 24 h zuvor ist unabdingbar beim
Insulinhypoglykadmietest sowie bei den Hypo-
physenstimulationstests, ebenso bei den radio-
logisch unterstiitzten Verfahren (Halsvenen-,
Nebennierenvenen-, Sinus-petrosus-inferior-
Katheter). Bei Kindern muss ein Erziehungs-
berechtigter fiir das Einverstindnis unter-
schreiben.

Fiir genetische Untersuchungen gelten be-
sondere Richtlinien. Am 01.02.2010 ist das
Gendiagnostik-Gesetz in Kraft getreten [1],
das sich an den von der GEKO erarbeiteten
Richtlinien orientiert [2]. Fiir die konkrete
Umsetzung sowie fiir den interessierten Leser
sei auf kommentierende Literatur verwiesen
[3, 4]. Kurz gesagt besteht der Sachverhalt
darin, dass zwischen diagnostischen und pré-
diktiven genetischen Untersuchungen unter-
schieden wird. Vor und nach einer pradiktiven
genetischen Untersuchung (also schon vor
Blutentnahme) muss eine genetische Beratung
erfolgen (Humangenetiker oder Endokrino-
loge mit Erwerb der Qualifikation ,,Fach-
gebundene Humangenetische Beratung®).
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Auch nach einer rein diagnostischen Unter-
suchung soll eine Beratung angeboten wer-
den, diese muss angeboten werden, wenn sich
ein relevanter genetischer Befund ergeben hat.
Generell soll eine genetische Testung durch-
gefiihrt werden, wenn dies unmittelbare medi-
zinische Relevanz hat fiir die Sicherung der
Diagnose bei Indexpatienten oder Familien-
angehorigen oder flr differenzial-
therapeutische Entscheidungen (Operations-
zeitpunkt,  Thyrosinkinaseinhibitor-Thera-
pien). Eine besondere Herausforderung
besteht hinsichtlich Aufklarung und Befund-
erlduterung bei den neuen Methoden des sog.
NGS (next generation sequencing) [19]. Denn
beim NGS entstehen Mutationsdaten zu Va-
rianten, deren pathogene Signifikanz oftmals
nicht eindeutig beurteilt werden kann. Hier
wird dann mittels bioinformatischer Pré-
diktionsprogramme,  Berechnungen  zur
Proteinstruktur nach Anderung der Amino-
sduresequenz, epidemiologischer Daten und
Segregationsanalysen eine Einteilung in 5
Klassifikationsstufen [19] vorgenommen:
== Klasse 1: benigne
== Klasse 2: wahrscheinlich benigne
== Klasse 3: Unklare Signifikanz
= Klasse 4: Wahrscheinlich pathogen
== Klasse 5: Pathogen
Das NGS selbst ldsst sich methodisch in fol-
gende 4 Stufen gliedern [19]:
== Gen-Panels: ausgewihlte Exons oder Gen-
kombinationen (ca. 2-100 Gene). Am hiu-
figsten werden hier in der Praxis bis zu 10
Gene untersucht zur Einordnung bzw.
Differenzialdiagnose bereits klinischer
vermuteter Erkrankungen oder gesicherter
Syndrome (z. B. Hypercholesterinimie,
Dyslipiddmien, Enzymdefekte der Steroid-
biosynthese)
== Clinical Exome Sequencing (CES): Exome
von vielen Genen, die mit monogenetischen
Erkrankungen in Verbindung stehen
(ca. 5000 Gene), bis zu 60.000 Exons
= Whole Exome Sequencing (WES):
ca. 20.000 Gene, alle codierende Ab-
schnitte

= Whole Genome Sequencing (WGS): Kom-
plettes humanes Genom

Bis 10.07.2016 konnte der Facharzt fiir Endo-
krinologie die Qualifikation ,,Fachgebundene
Humangenetische Beratung™ bei den zu-
stindigen Landesdrztekammern im Rahmen
von Refresher-MaBnahmen mit Leistungs-
kontrolle oder durch direkten Zugang zur
Leistungskontrolle erwerben. Ab 10.07.1016
ist ein Kurs iiber 72 FB-Einheiten a 45 min er-
forderlich, zusammen mit 10 praktischen
Ubungen.

@ Tab. 1.1 fasst die zentralen Aussagen
heruntergebrochen auf die Endokrinologie an
einem Beispiel zusammen.

@ Tab.1.1 Notwendigkeit einer human-
genetischen Beratung/fachgebundenen human-
genetischen Beratung durch Endokrinologen mit
Qualifikation zur humangenetischen Beratung

Situation Genetische
Beratung

Pridiktive Gendiagnostik Beratung VOR

Beispiel: RET-Protoonkogen- und NACH

Sequenzierung bei einem der genetischen

asymptomatischen Familien- Untersuchung

angehorigen (z. B. Kind, zwingend

Schwester) einer Indexpatientin

(z. B. Mutter) mit medullarem

C-Zell-Karzinom

Diagnostische genetische Unter-  Situation A:

suchung Befund: nega-
Beispiel: Es liegt ein klinisch ein-  tiv:
deutig diagnostiziertes Phdoch- Beratung soll

romozytom vor ohne Hinweise NACH der ge-

fiir MEN-2. Es soll eine netischen

RET-Gendiagnostik zum Aus- Untersuchung

schluss MEN-2 erfolgen angeboten wer-
den.

Situation B:
Befund: posi-
tiv:

Beratung muss
NACH der ge-
netischen
Untersuchung
angeboten wer-
den



