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Es mag trivial erscheinen: Im Studium
haben wir die Anatomie erlernt, da die
Morphologie die Grundlage bzw. Vor-
aussetzung fiir die Funktion eines Or-
gans schafft. Die Funktion eines Organs
und sein Zusammenspiel mit anderen
Organen haben wir in der Physiologie
gelernt; die Funktion auf zelluldrer Ebe-
ne in der Biochemie. Bei der Pathogenese
vieler Erkrankungen in der Inneren Me-
dizin fithren pathologische Prozesse in
der Epigenetik, Genetik und im zelluld-
ren Stoffwechsel zur gestorten Funktion
der einzelnen Zelle, des gesamten Organs
und auch des gesamten Organismus. Ei-
ner gestorten Funktion liegt oft auch eine
pathologische Morphologie zugrunde.

» Die Innere Medizin ist diag-
nostisch sehr ,morphologisch”
ausgerichtet

Wenn letztlich die Funktionsfihigkeit
der Zelle, des Organs, des Organismus fiir
dasLeben entscheidend ist, iiberraschtes,
dass wir beziiglich der Diagnostik in der
Inneren Medizin doch sehr ,morpho-
logisch® ausgerichtet sind: Bildgebung
(Sonographie, Endoskopie, konventio-
nelle Rontgendiagnostik, Computerto-
mographie, Magnetresonanztomogra-
phie, Nuklearmedizin etc.), Histologie,
Makropathologie. Im Gegensatz zu frii-
her bieten aber viele der bildgebenden
Verfahren auch die Moglichkeit, zu-
sitzlich die Funktion zu untersuchen.
Mehr noch: Bildgebung entwickelt sich
immer héufiger zur quantitativ erfass-
ten Funktionsdiagnostik. Als Beispiele
seien die Messung der Durchblutung
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mit der Duplexsonographie und die Be-
stimmung der Herzmuskelfunktion mit
der Stressechokardiographie genannt.
Letztlich misst auch die Fluordesoxyglu-
kose-Positronenemissionstomographie
eine Funktion, die Glukoseaufnahme
der Tumorzelle. Wir glauben daher,
dass eine Bestandsaufnahme des Stel-
lenwerts der Funktionsdiagnostik in der
Inneren Medizin 2018 gerechtfertigt ist.
Leider konnten dabei aus Platzgriinden
nicht alle acht Schwerpunkte der In-
neren Medizin beriicksichtigt werden.
Diese Ausgabe beschrinkt sich auf die
Funktionsdiagnostik in der Kardiolo-
gie, Pneumologie, Gastroenterologie,
Endokrinologie und Nephrologie.

Herrmann, Kraus und Frantz aus
Wiirzburg zeigen am Beispiel der Mag-
netresonanztomographie und der Echo-
kardiographie, wie in der Kardiologie
bildgebende Verfahren fir die Funk-
tionsdiagnostik des Herzens relevant
sind. Das Elektrokardiogramm (EKG)
gehort sicher zu den in der Inneren
Medizin am ldngsten eingesetzten Ver-
fahren zur Messung einer Funktion. Es
ist erstaunlich, dass das Ruhe-EKG und
die Blutdruckmessung nach Scipione
Riva-Rocci iiber die Jahrzehnte nicht an
Bedeutung verloren haben.

) Gerade in der Pneumologie
ist die Funktionsdiagnostik
unverzichtbar

In der Pneumologie mag die Trennung
zwischen Bildgebung (z.B. Broncho-
skopie) und Funktionsuntersuchungen
schirfer sein. Held, Baron und Jany aus

Wiirzburg stellen iiberzeugend dar, dass
gerade in der Pneumologie die Funkti-
onsdiagnostik, etwa in Form der Ganz-
korperplethysmographie, unverzichtbar
ist. So ist die Funktionsdiagnostik auch
essenziell, um kardiale Ursachen einer
eingeschrinkten Lungenfunktion von
rein pulmonalen zu differenzieren. Na-
tirlich ist auch in der Pneumologie die
Funktionsdiagnostik von entscheidender
Bedeutung, wenn das Therapieanspre-
chen beurteilt werden soll. Das Schlafla-
bor zur Beurteilung schlafbezogener
obstruktiver Ventilationsstérungen ist
in der Pneumologie unverzichtbar. So
erfihrt der Leser, wann eine Polygra-
phie und wann eine Polysomnographie
durchzufiihren ist.

Das Spektrum der Funktionsunter-
suchungen in der Gastroenterologie ist
breit gefichert. Wahrend die Untersu-
chung der exokrinen Pankreasfunktion
in der Diagnostik und bei der Thera-
pieentscheidung an Bedeutung verloren
hat, ist gerade vor einer Leberresektion
oder palliativen Tumortherapie wie der
selektiven internen Radiotherapie eine
Abschitzung der Funktionsfihigkeit des
verbleibenden Parenchyms entschei-
dend. Die Leberfunktionsdiagnostik
konnte in dieser Ubersicht leider aus
Platzgriinden nicht berticksichtigt wer-
den. Hollenbach, Hoffmeister, Rosendahl
und der Mitherausgeber Mdssner aus
Leipzig und Halle (Saale) geben einen
Uberblick iiber Routineverfahren, bei-
spielsweise iiber die H,-Atemtests zur
Beurteilung der Fragen Laktasemangel,
bakterielle Fehlbesiedlung und Diinn-
darmpassagezeit oder den *C-Harnstoff-
Atemtest zum Nachweis einer Helicobac-
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ter-pylori-Infektion. Vorgestellt werden
auch die Verfahren zur Beurteilung der
Osophagus-, Magen- oder Diitnndarm-
motilitit oder im Rahmen der hiufigen
Refluxerkrankung die Langzeit-pH-Me-
trie und die Impedanzmessung. Auch
in der Gastroenterologie ist die Sono-
graphie unverzichtbar fir die Unter-
suchung von Funktionen wie Motilitét
oder Durchblutung.

Eine endokrinologische Diagnostik
wire ohne Beurteilung der Funktion
undenkbar. Auch in der Endokrinolo-
gie ist das Spektrum weit: Nimmt ein
Knoten der Schilddriise Jodid auf? Auf
welcher Ebene ist der Regelkreis aus
Hypothalamus, Hypophyse und Neben-
niere gestort? Auernhammer und der
Mitherausgeber Reincke aus Miinchen
stellen die Stimulationstests zur Abkld-
rung einer vermuteten Unterfunktion
und die Suppressionstests zur Siche-
rung einer mdglichen Uberfunktion vor.
Praanalytische ,,caveats” und Assay-ab-
hingige Normwerte in der Diagnostik
sind hierbei sorgfiltig zu beachten. Die
Beantwortung der Frage, ob eine ,,critical
illness-related corticosteroid insufficien-
cy“ (CIRCI) vorliegt, ist lebensentschei-
dend, wie auch die Funktionsdiagnostik
bei der Frage, ob bei einem hyperten-
siven Patienten ein Phiochromozytom
vorliegt.

In ihrem Beitrag zur Nierenfunkti-
onsdiagnostik machen Huynh-Do, Fied-
ler und Vogt aus Bern den Leser sicher
schon im Titel neugierig: ,Kreatinin ist
nichtalles® Tests zur Beurteilung der glo-
meruldren Funktion sind sichernicht ,,al-
les. Wir wollen in der Einfithrung die
Neugier aufrechterhalten und wiinschen
eine gute Lektiire.
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Vom Gen zur Therapie

Antisense-Technik bremst seltene
neurologische Erkrankungen

»Der Schliissel zur Behandlung
Seltener Erkrankungen liegt oft in
ihren genetischen Ursachen’, sagt
Professor Christine Klein, Neuroge-
netikerin aus Liibeck und Stellver-
tretende Prasidentin der Deutschen
Gesellschaft fiir Neurologie (DGN).

Mit der Einfiihrung des ,next generation
sequencing” konnten die Aufkldrungs
raten bei Patienten mit seltenen erbli-
chen Erkrankungen in den letzten Jahren
von 5 auf circa 40 % erhoht werden.

Antisense-Therapie

Kirzlich erhielt das Medikament Nusi-
nersen zur Behandlung der Spinalen
Muskelatrophie (SMA) die européische
Zulassung — ein Durchbruch fiir die
neurologische Forschung, denn gegen die
seltene schwere Erbkrankheit gab es zuvor
keine Therapieoption. Das Medikament
verlangsamt das Fortschreiten der Erkran-
kung. Die neuromuskuldre Erbkrankheit
betrifft vor allem Kinder. Aufgrund eines
Gendefekts gehen Nervenzellen zugrunde,
die Bewegungen kontrollieren, weshalb
die Muskulatur, einschlieBlich der Schluck-
und Atemmuskulatur, degeneriert.

Die Antisense-Technik ist auch fiir
andere seltene Erbkrankheiten eine
vielversprechende Option. Derzeit laufen
Therapiestudien bei der Huntington-
Krankheit. Fiir die Muskeldystrophie
Typ Duchenne ist bereits eine Therapie
auf Basis von Antisense-Nukleotiden
zugelassen, woraus sich erstmals eine
kausale Therapieoption ergibt.
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