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Was versteht man unter Differentialdiagnostik?

Unter Differentialdiagnostik versteht man in der Medizin den Weg zur
richtigen Diagnosestellung.

Viele Erkrankungen dhneln sich in den offensichtlichen Symptomen. So,
dass Arzte anhand der beschriebenen Symptomatik manchmal auf den
ersten Blick mehrere mogliche Krankheiten diagnostizieren konnten.

Um eine gesicherte Diagnose zu stellen kommt die Differentialdiagnostik
ins Spiel. Hierbei wird eine Krankheit von anderen Erkrankungen mit
ahnlicher Symptomatik abgegrenzt.

Je unspezifischer ein Symptom ist (z.B. Bauchschmerzen), desto mehr
maogliche, ursachliche Erkrankungen kommen in Frage.

Nun geht es also darum, nach weiteren pathognomischen (eindeutig fir
die Krankheit kennzeichnend) Symptomen zu forschen.

Dies kann mit Hilfe einer genauen Anamnese und weiteren
Untersuchungen geschehen.




Wieso ist die Differentialdiagnostik wichtig?

Um die Wichtigkeit der Differentialdiagnostik bei Phosphatdiabetes zu
verstehen, ist es zu Beginn wichtig zu wissen, dass der Phosphatdiabetes
keine eigenstandige Erkrankung ist. Das Wort Phosphatdiabetes
beschreibt zunachst einen Symptomkomplex, der sich dadurch
auszeichnet, dass in der Niere nicht ausreichend Phosphat
zurtickgewonnen wird und es dadurch zu vermehrter Ausscheidung von
Phosphat tGber den Urin kommt.

Dies fuihrt zwangslaufig zu einem zu niedrigen Phosphatspiegel im Blut
(Hypophosphatamie).

Die haufigste Ursache fiir Phosphatdiabetes ist die genetisch bedingte
Erkrankung XLH. Dabei besteht eine Mutation im PHEX-Gen, welche
erhohte Spiegel von FGF-23 bedingt. Dies wiederum fiihrt zu einer
verminderten Phosphatriickresorption in der Niere und einer
Verminderung von aktivem Vitamin D.

Bei einer unbehandelten XLH liegen haufig folgende Laborwerte vor:
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Eine gesicherte Diagnose kann mittels Mutationsanalyse gestellt werden.

Uber XLH hinaus gibt es aber weitere Ausldser, die zu Phosphatdiabetes
fiihren konnen. Und diese basieren bei weitem nicht alle auf einer
genetischen Komponente.

Die Differentialdiagnostik ist vor allem fiir die Therapie des Patienten
wichtig. Nicht jeder Phosphatdiabetestyp wird gleich behandelt. Um eine
korrekte Therapie einleiten zu kdnnen, muss eingangs geklart werden, um
welchen Phosphatdiabetestyp es sich genau handelt.



Weitere moégliche Ursachen fiir den Symptomkomplex
-Phosphatdiabetes"

ADHR

Mutation im Gen flir FGF-23 = FGF-23 kann nicht mehr abgebaut
werden = erhohter FGF-23-Spiegel = verminderte
Phosphatriickresorption in der Niere und Verminderung von aktivem
Vitamin D. Krankheitsaktivitat verlauft in Phasen.

ADHR1
Mutation im DMP1-Gen = Vermehrte Bildung von FGF-23 = erhohter

FGF-23-Spiegel = verminderte Phosphatriickresorption in der Niere und
Verminderung von aktivem Vitamin D.

ADHR2
Mutation im ENPP1-Gen = unklar wie es dadurch zu einem erhohten

FGF-23-Spiegel kommt = verminderte Riickresorption in der Niere und
Verminderung von aktivem Vitamin D.

Fibrose Dysplasie

Mutationen im GNAS1-Gen des betroffenen

Gewebes = Bildung von fibrosem Gewebe in Knochenstrukturen,
hormonelle Stérungen, Hautveranderungen, evtl. vermehrte Freisetzung
von FGF-23 aus betroffenem Gewebe = verminderte Phosphat-
Rickresorption in der Niere und Verminderung von aktivem Vitamin D.

HHRH

Mutationen im SLC34A3-Gen = verminderte Bildung von NaPi-lic =
verminderte Phosphatriickresorption in der Niere und kompensatorisch
vermehrte Bildung von Calcitriol und kompensatorisch erhohte Calzium-
Ausscheidung (Hypercalziurie).

Erworbenes Fanconi-Syndrom

Schadigung der Nierentubuli = verminderte Phosphatriickresorption in
der NiereTumor-induzierte OsteomalazieTumorzellen bilden vermehrt

FGF-23 = verminderte Phosphatriickresorption in der Niere und
Verminderung von aktivem Vitamin D

Weitere hier nicht benannte Formen.



Zusammenfassung

Diese Broschiire erhebt nicht den Anspruch auf Vollstandigkeit. Sie soll
dazu dienen, darauf aufmerksam zu machen, dass Phosphatdiabetes
nicht gleich Phosphatdiabetes ist.

Die verschiedenen Formen werden unter Umstanden sehr unterschiedlich
behandelt. Eine Therapie, die gegen eine der Formen gewinnbringend
eingesetzt werden kann, kann einem anderen Patienten mit vermeintlich
gleichem Symptombild Schaden zufligen.
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