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Die vorliegende Datenbank iiber angeborene Stoff-
wechselerkrankungen soll den klinisch tétigen Arzt bei
der Diagnostik der immer zahlreicher werdenden ange-
borenen Stoffwechselerkrankungen unterstiitzen. Sie
enthdlt 340 Stoffwechselerkrankungen mit wichtigen
klinischen Symptomen und Laborbefunden, wichtige
Differentialdiagnosen und iber 890 Literaturangaben
zu den beschnebenen Erkrankungen. Eine eigene Un-
tergruppe gibt einen kurzen Uberblick zu méglichen
Therapleamatzen Angeschlossen ist eine Datei mit 607
Adressen von Kinderkliniken und teilweise humange-
netischen Beratungsstellen, iiberwiegend aus dem deut-
schen Raum mit Angaben zu direkt ansprechbaren
Kontaktpersonen. Die Datenbank ist liberdies imstande,
eigene Patienten aufzunehmen und abzuspeichern. In
dieser Form ist die vorliegende CD-ROM sicherlich
geeignet, Kinderidrzte, Kinderneurologen, Genetiker,
Endokrinologen, Laborirzte, Chemiker und Biochemi-
ker, die mit der Diagnostik angeborenener Stoffwech-
selerkrankungen befaft sind, zu unterstiitzen, gibt sie
doch kurz und prignant einen ersten Uberblick iiber
zahlreiche abzufragende Erkrankungen.

So sinnvoll und hilfreich viele der angestrebten
Wege und Ziele sind, so sind doch einige Anmerkun-
gen zu machen: Sehr positiv ist, daB jede Erkrankung
in (bis zu 12) klinische Symptome, Laborbefunde und
Metabolite unterteilt ist. Das bedeutet jedoch auch,
daB der Name der Erkrankung angewihlt werden muf3
und daB man nicht iiber den Metaboliten, der oftmals
das erste spezifische Merkmal ist, zur entsprechenden
Erkrankung hinfindet. Es ist auch nicht méglich, von
angebenen klinischen Symptomen zu einer moglichen
Auswahl von Stoffwechselerkrankungen zu gelangen,
wie dies bei anderen Datenbanken (Oxford Medical
Databases oder POSSUM) der Fall ist. Andererseits
beschrinkt sich der Kreis der bearbeiteten Erkrankun-
gen auf Stoffwechselerkrankungen und liefert mehr In-
formationen als die zitierten Datenbanken. Giinstig ist
die Aufnahme von Adressen, sie sollten jedoch um all

jene Laboratorien erweitert werden, welche die bio-

chemische bzw. molekulargenetische Diagnostik von
Stoffwechselerkrankungen anbieten, die ja oft nur in

einzelnen spezialisierten Laboratorien -durchgefiihrt

wird. Gute Zusammenstellungen gibt es dazu in der
Zeitschrift Medizinische Genetik 1999, eine Zusam-
menarbeit mit den herausgebenden Fachgesellschaften
sollte im Interesse der Patienten und deren Betreuer
moglich sein.
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Wertvoll ist der Hinweis auf Therapien, die einem
Arzt, der nur selten mit angeborenen Stoffwechseler-
krankungen konfrontiert ist, einen ersten Uberblick

. verschafft. Es wird dabei auch auf Behandlungsfor-

men, wie Knochenmarkstransplantationen oder En-
zymersatztherapien eingegangen, wobei die Angaben
jedoch teilweise aktualisiert werden sollten. So werden
beispielsweise Patienten mit Mukopolysaccharidose
Typ I seit 1997 versuchsweise mit Enzym substituiert,
wie auch bereits die ersten Patienten mit Morbus
Fabry. Eine Knochenmarkstransplantation bei Patien-
ten mit Mukopolysaccharidose Typ II ist meist nicht
indiziert, viel eher bei Typ VI. Nur bei einigen Er-
krankungen ist eine symptomatische Therapie zitiert,
andere sind ohne jegliche Angabe, was den Eindruck
erweckt, dafl es keinerlei Therapie gibe. Bei lysoso-
malen Erkrankungen findet man unter den Metaboliten
teilweise die defekten Enzyme angefiihrt und nicht die
Metabolite selbst, die zur Diagnose fiihren, wie z. B.
Oligosaccharide. Die Angabe einer Enzymaktivitit mit
100% fiir den Normbereich ist heikel, sind doch auch
Ubertridger mit der halben Aktivitdt zumeist klinisch
unauffillige Personen.

Die Liste der Erkrankungen ist lang und enthilt
durchaus auch neuere Erkrankungen, wie die Guanidi-
noacetate-Methyltransferase-Deficiency, es fehlen je-
doch andere, wie die Mukopolysaccharidose Typ IX,
Beta-Mannosidose oder eine Reihe von Typen des Eh-
lers-Danlos-Syndroms etc. Gut ist die ‘angebotene Li-
teratur, die sich groBenteils auf Standardwerke stiitzt
und zusitzlich in verschiedenen Journalen publizierte
Einzelartikel enthélt. Auch sie sollte aktualisiert wer-
den, da nur wenige Zitate von 1997 oder spiiter stam-

. men. Wertvoll sind auch die verschiedenen Referenz-

bereiche von Laborparametern, die fiir die einzelnen
Altersgruppen aus Publikationen zusammengetragen
wurden. Es wire jedoch sehr wiinschenswert, wenn
die Umrechnungsfaktoren mit aufgenommen wiirden,
weil sowohl internationale als auch konventionelle
Einheiten nebeneinander aufgelistet sind (z.B. existie-
ren Kreatininwerte in Mikromol pro Liter neben Milli-
gramm im Deziliter).

Es ist von den Herausgebern geplant, in kurzen In-
tervallen neu ergiinzte Auflagen von Metagene zu pu-
blizieren. Wenn darin auch noch die angefiihrten Anre-

.gungen aufgenommen werden, dann wiirde diese vor-

gestellte Datenbank noch wertvoller und benutzer-
freundlicher werden. -
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