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In der vorgelegten Arbeit. wurden Phenylketonurie kranke Sauglinge, deren
Miutter als heterozygote Merkmalstrager der PKU und homozygot gesunde
Kontrollpersonen mit dem **C-Phenylalanin Atemtest untersucht, welcher bei
den Heterozygoten und den Kontrollpersonen mit carboxylmarkiertem und mit
ringmarkiertem *3C - Phenylalanin durchgefiihrt wurde. Bei den Sauglingen
wurden Messungen zur **CO, - Basisexhalation und der *C; — Phenylalanin
Atemtest durchgefiihrt. Theoretisch sollte die **C; - Markierung gegeniiber der
3Ciing - Markierung einen biochemischen Vorteil bringen.

Heterozygote Merkmalstréger der PKU sind auf Grundlage der Daten der
vorgestellten Arbeit mittels des *C - Phenylalanin Atemtests nicht von
homozygot Gesunden zu diskriminieren. Die Testergebnisse beider Gruppen
zeigten erhebliche Uberschneidungsbereiche. Der theoretische Vorteil der
Anwendung des '°C; - Phenylalanin Atemtests gegeniiber dem *Cg -
Phenylalanin Atemtest konnte praktisch nicht bestétigt werden. Beide Tests
waren in ihrer Aussage vergleichbar.

Die Untersuchungen an PKU - kranken Sauglingen zeigten betréchtliche
Schwankungen der Basislinie der **CO, Exhalation, unter anderem bedingt
durch die auch wahrend der Messreihe zugefuhrte handelstibliche
phenylalaninarme Nahrung

Unter Belastung der PKU — Sauglinge mit *C; - Phenylalanin wurden
erwartungsgeméld der Basisexhalation entsprechende Werte gemessen,
ebenfalls mit erheblicher Schwankungsbreite.

Ein moglicher Beitrag des *C — Phenylalanin Atemtests zur Diagnostik der
typischen und atypischen PKU scheint durch diese Ergebnisse fraglich.






