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Vorwort

Angeborene Stoffwechselkrankheiten, von denen kumulativ ca. jedes 500. Neugeborene be-
troffen ist, stellen bei häufig schwerer, lebensbedrohlicher klinischer Symptomatik eine beson-
dere Herausforderung dar. Eine rasche und effektive Behandlung ist oft entscheidend für die 
weitere Entwicklung und Prognose des Kindes, wird aber z.T. durch die Notwendigkeit einer 
aufwendigen Diagnostik kompliziert. Das Vademecum Metabolicum soll eine rasche Orien-
tierung über das Spektrum der primär genetischen Stoffwechselkrankheiten im Kindesalter 
geben, Strategien für eine rationale und rationelle Diagnosefindung aufzeigen und Grundzüge 
der Behandlung darstellen.

Die vorliegende 4. Auflage wurde vollständig überarbeitet und erweitert. Der erste diffe-
renzialdiagnostisch-therapeutische Teil umfasst klinische Situationen, in denen eine Stoff-
wechselkrankheit in Betracht gezogen werden sollte. Die praktischen Anleitungen wurden 
ausgiebig diskutiert und sollten dem üblichen Vorgehen in zahlreichen Ländern entsprechen. 
Der zweite Teil, der die einzelnen Stoffwechselwege und ihre Störungen darstellt, wurde 
völlig überarbeitet und beinhaltet eine beträchtliche Zahl „neuer“ Krankheiten. Wie in den 
vorausgegangenen Auflagen wurde besonderer Wert auf die für die ganze Gruppe typische 
klinische Symptomatik, die für die Diagnosefindung richtungsweisenden Untersuchungen 
(Basisdiagnostik, Spezialdiagnostik) sowie die wichtigsten Elemente von Notfalltherapie und 
Langzeitbehandlung gelegt. Die Pathobiochemie wurde ausführlicher dargestellt, wenn es für 
das Verständnis von Klinik und Diagnostik relevant erschien; die Reihenfolge der Auflistung 
folgt den Stoffwechselwegen oder der Nomenklatur.

Die genetische Grundlage der meisten im Vademecum Metabolicum angeführten Krankhei-
ten ist heute geklärt und die betroffenen Gene sind, sofern bekannt, angeführt. Im gesamten 
Text haben wir daher Hinweise auf die molekulargenetische Diagnostik als Bestandteil der 
Abklärung entfernt, da dies inzwischen eine Standardoption zur Bestätigung fast aller Stoff-
wechselkrankheiten darstellt (s.a. Kapitel Molekulargenetik). Der Erbgang der Krankheiten ist 
autosomal-rezessiv, wenn nicht anders angegeben.

Ein sehr herzlicher Dank geht an Sara Baumgartner, Univ.-Kinderklinik Innsbruck, für die 
umfangreiche und kompetente Hilfe bei der Übersetzung aus dem Englischen. Marinus Duran, 
Amsterdam, James V. Leonard, London, Verena Peters, Heidelberg, Jan A. M. Smeitink, Nij-
megen, Udo Wendel, Düsseldorf, und Nicole Wolf, Amsterdam, danken wir für ihre Beiträge 
zu den vorherigen Auflagen dieses Buches. Erneut besonders verpflichtet sind wir Beate 
Szczerbak, Milupa, Friedrichsdorf, für ihre kontinuierliche und intensive Unterstützung von 
der Konzeption der ersten Auflage bis hin zu den aktuellen Ausgaben in Englisch, Italienisch, 
Polnisch, Portugiesisch, Chinesisch, Japanisch und Französisch. Für die immer freundliche, 
professionelle und geduldige Hilfe bei der Lektorierung und Fertigstellung des Manuskripts 
bedanken wir uns vielmals bei Claudia Ganter sowie Birgit Heyny und Klaus Jansch vom 
Schattauer Verlag.
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