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Neues aus dem Zentrum fir Labormedizin,
Stoffwechseldiagnostik

Galactose-1-Phosphat Uridyltransferase (GALT) Aktivitat

Die GALT-Aktivitat ist vermindert bei Galaktosémie Typ I. Klinisch relevant sind die klassische Galakto-
sémie (Restaktivitat <1%) und die klinische Variante (<10%).

Die GALT Aktivitat wird mittels Fliissigchromatographie und Massenspektrometrie (LC-MS) nach Zugabe
von markierte [13C6]-galactose-1-phosphate in Erythrozyten bestimmt (Li, Ptolemy et al. 2011). Die Galak-
tosamie-Klassifizierung erfolgt nach GALT-Aktivitat. Gemass Guidelines (Welling, Bernstein et al. 2017)
besteht Diatpflicht bei Aktivitat <10-15%.

Praanalytik: Versand von EDTA-Vollblut (2.6 ml) bei Raum Temperatur. Ankunft im Labor innerhalb 72 h
nach Blutentnahme. Alternative: Erythrozyten gewaschen und gefroren einschicken. Protokolls und Auf-
tragsformular sind auf unsere Homepage. Auftragsformulare - Zentrum fir Labormedizin (insel.ch)

Genetik: Die Genetik kann mit dem gleichen EDTA-R&hrchen durchgefiihrt werden. (siehe Ausschnitt des
Auftragsformulars in Abb. 1)

Galactose-1-Phosphat (G1P): G1P kann ebenfalls aus dem gleichen EDTA-R&hrchen bestimmt werden,
wird aber bei Raumtemperatur und Restaktivitat der GALT unterwegs entsprechend verstoffwechselt. Fir
einen genauen G1P-Wert missen gewaschene und gefrorene Erythrozyten geschickt werden.

1,5-Anhydroglucitol (Monitoring GSD1b)

Monitoring von Glykogenspeicherkrankheit Typ 1b (GSD1b) unter SGLT-2-Inhibitor-Behandlung. Kompeti-
tive renale Reabsorption von 1,5-Anhydroglucitol mit Glucose. Der Verlauf des Wertes ist wichtig. Es wer-
den keine Referenzwerte angegeben, da diese von vielen Faktoren abhangig sind (vor allem Diéat).
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Abb 1: Ausschnitt von dem Auftragsformular ZLM-Stoffwechseldiagnostik mit 1,5-Anhydroglucitol, GALT
Aktivitdt und Genetik von Galaktosamie. Auftragsformulare - Zentrum fir Labormedizin (insel.ch)
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