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Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  Fallbericht	
  -­‐	
  

	
  
	
  

11	
  jähriges	
  Mädchen	
  
	
  
Anamnese:	
  seit	
  langem	
  Ikterus	
  und	
  Blässe,	
  Familienanamnese	
  unauffällig	
  
	
  
Befund:	
  altersentsprechend,	
  Ikterus,	
  Blässe,	
  Milz	
  gering	
  vergrößert	
  
	
  
Labor:	
   	
  Hb	
  11,5	
  g/dl,	
  	
  

	
  MCV	
  80	
  fl,	
  	
  
	
  Re1kulozyten	
  7%	
  
	
  Haptoglobin	
  <	
  0,1	
  g/l,	
  	
  

	
  
	
  Osmo1sche	
  Fragilität	
  normal	
  
	
  Pyruvatkinase-­‐Ak1vität	
  normal	
  
	
  Glucose-­‐6-­‐Phosphat-­‐Dehydrogenase-­‐Ak1vität	
  normal	
  
	
  Hämoglobin-­‐Elektrophorese	
  unauffällig	
  
	
  	
  



Differen1aldiagnose	
  bei	
  	
  
gene1sch	
  bedingten	
  hämoly1schen	
  Anämien	
  

Enzymopathien	
  
des	
  PPP	
  

G6PDH-­‐
Mangel	
  

neurologische	
  
	
  Komponente	
  ja	
  

nein	
  

andere	
  Enzymdefekte:	
  
Pyruvatkinase	
  

Pyrimidin-­‐Nucleo1dase	
  

Mangel	
  an	
  

PFK	
  GPI	
   Aldolase	
   TPI	
   PGK	
   b5R	
  

Morphologie	
  der	
  Erythrozyten	
  

normal	
  oder	
  unspezifisch	
  

periodische	
  
hämoly1sche	
  

Krisen	
  
Hämolyse	
  

chronische	
  
hämoly1sche	
  

Anämie	
  

abnormal	
  

osmo1sche	
  
Resistenz	
  

Sphärozytose	
  

Hb-­‐Analyse	
  

Sichelzellanämie	
  
Thalassämie	
  

Gesteigerte	
  Hämolyse	
  
(Hb,	
  Re1kulozytenzahl,	
  Bilirubin,	
  Haptoglobin)	
  











Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase	
  
-­‐	
  Merkmale-­‐	
  

Mitglied	
  einer	
  „Nucleo1dasen-­‐Familie“	
  
Cytosolisch	
  lokalisiert	
  
Expression	
  in	
  Erythrozyten	
  (und	
  in	
  anderen	
  Zelltypen)	
  
Enzymak1vität	
  in	
  Re1kulozyten	
  erhöht	
  
Spezifität	
  für	
  Pyrimidin-­‐Nucleo1de	
  
Ak1vitäts-­‐Hemmung	
  durch	
  Blei	
  
Molekulargewicht	
  45	
  KD	
  
Chromosom	
  7p15	
  -­‐	
  p14	
  





Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  Pathophysiologie	
  -­‐	
  

Pyrimidin-­‐Nucleo1de:	
  nicht	
  	
  membrangängig	
  
	
  
>>Pyrimidin-­‐Nucleo1d-­‐Konzentra1on	
  erhöht	
  
	
  
>>	
  Hemmung	
  	
  anderer	
  	
  Enzyme:	
  	
  
Pentosephophatweg,	
  	
  
Ribose-­‐Phosphat-­‐Pyrophosphokinase	
  
	
  
>>	
  Hämolyse	
  



Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  Symptome/Merkmale	
  -­‐	
  

Zanella	
  et	
  al.	
  2006	
  



Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  Diagnos1k	
  -­‐	
  

Blutausstrich	
  mit	
  frischem	
  Blut	
  ohne	
  EDTA-­‐Zusatz:	
  basophile	
  Tüpfelung	
  
	
  
UV-­‐Spektroskopie	
  des	
  enteiweißten	
  Cytosols:	
  OD260nm	
  :	
  OD280nm	
  
	
  
Blei-­‐Konzentra1on	
  
	
  
Pyrimidin-­‐Nucleo1dase-­‐Ak1vität	
  
	
  
Ribosephosphat-­‐Pyrophosphokinase-­‐Ak1vität	
  
	
  
	
  



Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  Therapie	
  -­‐	
  

Zumeist	
  nicht	
  erforderlich	
  
	
  
Splenektomie:	
   	
  bei	
  schwerem	
  Verlauf,	
  	
  

	
   	
   	
  Besserung	
  der	
  Symptoma1k,	
  	
  
	
   	
   	
  Ans1eg	
  der	
  Re1kulozytenzahl	
  

	
  
	
  



Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Magel	
  
-­‐	
  Splenektomie	
  -­‐	
  

Zanella	
  et	
  al.	
  2006	
  

• 	
  	
  	
  	
  nicht-­‐splenektomiert	
  
o 	
  	
  	
  splenektomiert	
  



Pyrimidin-­‐5`-­‐Nucleo1dase-­‐Mangel	
  
-­‐	
  eine	
  unterschätzte	
  Erkrankung?	
  

Vermutlich	
  nein,	
  
aber	
  eine	
  leicht	
  zu	
  erkennende	
  Differen1aldiagnose	
  
mit	
  	
  therapeu1scher	
  Konsequenz	
  


