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1 Einleitung, Fragestellung und Ziele

1 Einleitung, Fragestellung und Ziele

Phenylketonurie (PKU) ist eine Krankheit, die in Deutschland eine Inzidenz von 1:
7.000 Lebendgeburten hat (Koletzko 2013). Es handelt sich um eine der haufigsten

angeborenen Stoffwechselstérungen (Miitze 2011a).

Durch das flachendeckende Neugeborenenscreening in Deutschland seit Mitte der
1970er Jahre (Bundesauschuss der Arzte und Krankenkassen 1976; Muntau 2000)
konnten alle diagnostizierten Patienten in den ersten Lebenstagen einer diatetischen
Behandlung zugefuhrt werden, mit dem Ergebnis, dass das klassische Bild der Debili-

tat nicht mehr in Erscheinung tritt (Burgard 1996).

Ziel dieser Arbeit ist die Beurteilung der gesundheitsbezogenen Lebensqualitat (im
Folgenden auch kurz als “Lebensqualitat oder LQ bezeichnet) der PKU-Patienten ei-
ner norddeutschen Spezialsprechstunde. Weitere Ziele sind die Uberpriifung eines Zu-
sammenhanges zwischen der empfundenen Lebensqualitat und des soziodkonomi-
schen Status sowie die Uberpriifung eines Zusammenhanges der empfundenen Le-

bensqualitat und der Therapie-Adharenz.

Obwonhl diese Krankheit weltweit verbreitet ist, wurden bisher nur wenige Arbeiten ver-
offentlicht, die sich mit der Lebensqualitat erwachsener PKU-Patienten befassen, die

durch Selbstbefragung mit einem Erhebungsinstrument erfasst wurden.

Der Vergleich der eigenen Ergebnisse soll im Vergleich mit den Ergebnissen anderer
Lebensqualitatsstudien und sog. Outcome-Studien zeigen, ob oder in welchen Berei-
chen sich das eigene Patientenkollektiv von anderen PKU-Patienten, anderen chro-

nisch Erkrankten oder einer reprasentativen deutschen Stichprobe unterscheidet.
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2 Phenylketonurie, Stand der Wissenschaft

Unterschieden wird die primar genetische Hyperphenylalaninamie von der sekundar
erworbenen. Die primaren Hyperphenylalaninamien werden in der Online Mendelian
Inheritance in Man (OMIM) Datenbank gefuhrt. Als Mendelian Inheritance in Man
(MIM) wurde sie 1966 erstmals als Buchkatalog veroffentlicht (McKusick 1998), seit
Jahren wird der Katalog online von der John Hopkins University (Baltimore) betreut

und kostenlos zur Verfigung gestellt (OMIM).

Im deutschen Sprachgebrauch wird die PKU nach Geno- und Phanotypen in klassi-
sche (ICD E70.0)(OMIM#261600), atypische PKU (OMIM#261640), milde PKU und
persistierende Hyperphenylalaninamie (HPA) unterschieden (ICD E70.1).

Es handelt sich um eine geno- und phanotypisch heterogene Gruppe autosomal re-

zessiv vererbter Phenylalanin (Phe)-Stoffwechselstérungen.

Unter der typischen PKU leiden 98%, wahrend nur 1-2% unter der atypischen PKU
leiden (Blau 2010).

Historische Bezeichnungen fur beide Formen sind: Phenylbrenztraubensaure-
Schwachsinn und Fglling-Krankheit (Falling 1934).

Synonyme fur typische PKU: Phenylalanin-Hydroxylase-Defizienz (PAH-Defizienz).
Synonyme fur atypische PKU: Tetrahydrobiopterin (BH4) Mangel bzw. BH4 Mangel.

Alle Formen der PKU treten mit unterschiedlichen Inzidenzen weltweit auf.

21 Geschichtliches zur Phenylketonurie

1934 beschrieb Fglling erstmalig den Zusammenhang zwischen einer progressiven
geistigen Retardierung bei zwei norwegischen Geschwistern und dem Vorhandensein
von Phenylbrenztraubensaure (Synonyme: Phenylpyruvat, Phenylketon) im Urin. Bei
der Untersuchung des Urins der beiden Kinder auf Ketone mit einer Eisen(lIl)Chlorid
Lésung zeigte sich nicht der bekannte Farbumschlag auf Lila als Nachweis von Keto-
nen, oder auf Rotbraun wie bei Keton-freiem Urin, sondern es stellte sich ein Farbum-

schlag auf Dunkelgrun ein, der mit der Zeit verblasste (Falling 1934).
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Weitere chemische Untersuchungen (in 20 Liter Urin der Kinder) erbrachten den Nach-
weis, dass fur den Farbumschlag die im Urin befindliche Phenylbrenztraubensaure
verantwortlich war. Es folgten weitere Urinuntersuchungen bei geistig retardierten Kin-
dern und Jugendlichen. Bei einigen dieser Kinder konnte er wiederum Phenylbrenz-
traubensaure im Urin nachweisen. Er folgerte daraus, dass ein Zusammenhang zwi-
schen der Ausscheidung von Phenylbrenztraubensaure (wobei ihm der Phe-Stoff-
wechsel noch nicht bekannt war) und der geistigen Retardierung bestand und be-

nannte die Krankheit deshalb deskriptiv: ,Imbecillitas phenylpyruvica® (Falling 1934).

1935 beschrieb Penrose einen nach den Mendelschen Gesetzen autosomal-rezessi-
ven Erbgang und benannte die Krankheit um in Phenylketonurie. Diese Benennung

der Krankheit besteht seitdem unverandert (Penrose 1935).

1938 stellte Folling in Phenylalanin-Belastungsstudien bei PKU-Patienten dar, dass
eine erhdohte Aufnahme von Phenylalanin zu einem Anstieg von Phenylbrenztrauben-
saure im Urin fuhrte (Falling 1938).

1944 wiesen M. und F. Bernheim nach, dass Phenylalanin mittels Phenylalanin-Hyd-

roxylase (PAH) zu Tyrosin verstoffwechselt wird (Bernheim 1944).

1947 wies Jervis nach, dass die vermehrte Ausscheidung von Phenylbrenztrauben-
saure auf einem Defekt der Phenylalanin-Hydroxylase und damit auf einem erhdhten
Phe-Gehalt im Serum beruht, und nicht dem Fehlen von Tyrosin zugeschrieben wer-
den kann. Der Nachweis, dass es sich um einen hepatischen Enzymdefekt handelt,
brachte die Erkenntnis, dass die cerebralen Schadigungen der PKU-Patienten
sekundar sind (Jervis 1947).
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Seit den 1940er Jahren wurden verschiedene Methoden zur Hydrolysierung von na-
turlichen Proteinen entwickelt (Schramm 1943). Mittels Kohlefilter gelang es Phe-

nylalanin aus den Hydrolysaten zu extrahieren.

1949 entwickelte Woolf eine massentaugliche Methode zur Herstellung Phe-freier
Hydrolysate (Woolf 1958; Bickel 1953).

1953 etablierte Bickel die Phe-arme Diat zur Behandlung von PKU-Patienten (Bickel
1953, Bickel 1996).

1961 erschien der erste Artikel von Guthrie Uber einen Bluttest, der darauf beruhte,
dass Phenylalanin das Wachstum von Bakterien auf einem speziellen Nahrmedium
forderte. Das Bakterienwachstum korrelierte mit dem Phe-Spiegel im Blut (Guthrie
1961).

1963 entwickelten Guthrie und Susi einen Screening Test in getrocknetem Vollblut,
den Guthrie-Test, der Ende der 1960er Jahre aufgrund der Leichtigkeit der Durchfuh-
rung als flachendeckende Screeningmethode bei Neugeborenen eingefihrt wurde
(Guthrie 1963; Bickel 1996).

1974 differenzierte Blaskovics 6 Formen der Hyperphenylalaninamie und beschrieb,
dass nicht alle Formen einer Diat bedurfen (Blaskovics 1974).

1975 fand Smith eine Variante der PKU, die nicht auf einem Defekt der Phenylalanin-
Hydroxylase beruht (Smith 1975).
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1978 entdeckte Kaufman den Tetrahydrobiopterin (BH4) Stoffwechsel und erkannte
die Storung in diesem Stoffwechsel als Ursache einer weiteren Form der PKU (Kauf-
mann 1978).

1984 wird das Phenylalanin-Hydroxylase-(PAH) Gen auf Chromosom 12 identifiziert
(Lidsky 1984).

1986 erfolgte die erstmalige Identifikation einer Punktmutation innerhalb des PAH-
Gens (DiLella 1986).

1996 wurde zur Erstellung einer Datenbank fir PAH Genmutationen ein Konsortiums
von 81 Forschern in 26 Landern gegrundet. In dieser Datenbank wurden die am
27.09.1995 bekannten 248 Allele mit 798 verschiedenen Verbindungen eingestellt,
und seitdem regelmafig aktualisiert, unterschieden werden verschiedene Haplotypen

fur geographische Regionen und deren Populationen (Hoang 1996).

2.2 Epidemiologie

Die klassische PKU tritt weltweit mit regional unterschiedlicher Inzidenz auf. Die fol-

genden Angaben beziehen sich jeweils auf Lebendgeburten.

Far Europa wird eine Inzidenz von 1:10.000 angegeben (NIH Consensus Statement
2000). Die hochste Inzidenz Europas findet sich mit 1:4000 in der Turkei (Ozalp 20017)
und Nordirland (Zschocke 1995).

Die geringste Inzidenz innerhalb Europas findet sich in Finnland mit 1:100.000
(Guldberg 1995). Deutschland liegt mit 1:7000 dazwischen (Koletzko 2013).

Spanien hat eine sehr hohe Inzidenz fur die milde Hyperphenylalanindmie (Desviat
1999).
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In den USA variiert die Inzidenz zwischen Afroamerikanern mit 1:50.000 und der wei-
Ren Bevolkerung mit 1:15.000 (Hofman1997). Die Urbevodlkerung Nordamerikas hat
eine hohere Inzidenz als die Bewohner mit asiatischer oder hispanischer Abstammung
(NIH Consensus Statement 2000).

In Lateinamerika findet sich ein Stid-Nord-Gefalle mit 1:25.000 im Stiden und 1:50.000
im Norden (Borrajo 2007).

Starke Unterschiede finden sich innerhalb der Provinzen Chinas, es werden Inziden-
zen zwischen 1:15.000 (Jiang 2003) und 1:100.500 beschrieben (Zhan 2009).

Japan hat eine Inzidenz von 1:70.000 (Aoki 2007), Thailand eine Inzidenz von
1:200.000 (Pangkanon 2003).

In Israel hat der ashkenasische Bevdlkerungsanteil (Vorfahren sind mittel- und ost-
europaisch gepragt) eine geringere Pravalenz als diejenigen Bevdlkerungsanteile je-

menitischer oder tunesischer Abstammung (Bercovich 2008).

In der Republik Stdafrika wird fur die Bevolkerung europaischen Ursprungs in der Zeit
von 1979-1986 eine Inzidenz von 1:20.000 angegeben. Danach wurde das flachende-
ckende Neugeborenenscreening wegen fehlender Wirtschaftlichkeit eingestellt
(Hitzeroth 1995). Der Artikel von Hitzeroth Iasst vermuten, dass die anderen Bevolke-
rungsgruppen des Landes nicht in das Neugeborenenscreening einbezogen gewesen

waren.

FUr Englands Bevdlkerung mit Herkunft aus der Region Subsahara wird eine geringere

Inzidenz angegeben als fur die weille Bevolkerung (Hardelid 2008).

Uber die Inzidenz der schwarzen Bevolkerung in weiteren Landern Afrikas wurden

keine Angaben gefunden.
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2.3 Genetik
Genetik der klassischen Phenylketonurie

Die klassische PKU ist eine autosomal-rezessiv vererbte Stérung der PAH Synthese.
Der Gen Lokus ist multiallel (derzeit sind ca. 500 Allele bekannt) auf dem Chromosom
12.

Derzeit sind mehr als 700 verschiedene Mutationen bekannt. In der Regel fuhren zwei
schwere Mutationen zur schweren, klassischen PKU. Eine leichte Mutation fihrt in der

Regel zu einer milden Form der PKU (Scriver 2007).

Alle Mutationen werden in der aktuellen Datenbank des PAH Mutation Analysis Con-

sortium aufgeflihrt (Hoang 1996).
Genetik der atypischen Phenylketonurie

Die im deutschen Sprachgebrauch als atypisch bezeichnete PKU (im englischen BH4
deficiency PKU) ist eine heterogene Stérung des Coenzyms BH4, die autosomal re-
zessiv vererbt wird. Die einzelnen Defekte beruhen auf Stérungen der Synthese oder

der Regeneration des Coenzyms BH4.
Genetik der gestorten BH4-Regeneration

Es sind 3 Mutationen bekannt, die durch Stérung der BH4-Regeneration zur Hyper-

phenylalaninamie fuhren.

Eine Mutation auf Chromosom 4 im Bereich des 2-Dihydrobiopterin-Reduktase
(DHPR)-Gens ruft ein Drittel der atypischen PKU hervor (Genetics Home Reference,
QDPR quinoid dihydropterin reductase 2014).

Weitere 5% beruhen auf einer Mutation des Pterin-4-alpha-Carbinolamin-Dehydratase
(DCOH)-Gens auf Chromosom 10 (Genetics Home Reference, PCBD1-pterin-4alpha-
carbinolamine dehydratase 2014).

Flr 4% ist die Mutation des Guanosintriphosphat-(GTP) Cyclo-Hydrolase1 (GCH1)-
Gens auf Chromosom 14 verantwortlich (Genetics Home Reference, GCH1-GTP
cyclohydrolase1 2014).


http://de.wikipedia.org/wiki/Guanosintriphosphat
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Genetik der gestorten BH4-Synthese

Ca. 50% der atypischen PKU beruhen auf der Mutation des 6-Pyruvoyl-Tetrahydrop-
terin-Synthase (PTPS)-Gens auf Chromosom 11 (Genetics Home Reference, PTS-6-
pyruvoyltetrahydropterin synthase 2014).

24 Einteilung der Phenylketonurie nach Phanotypen

Die phanotypische Einteilung erfolgt nach Hohe des Phe-Wertes im Serum des unbe-

handelten Neugeborenen.

Die Tabelle 2.4 stellt die Einteilung nach Guttler (Gdittler 1980) dar, mit Gegenuberstel-
lung der deutschen und englischen Nomenklatur, durch die Verfasserin der vorliegen-
den Arbeit.

Deutsche Nomenklatur Englische Nomenklatur Maximaler Phe-Wert im
Blut unter Normalkost
Klassische PKU Phenylketonuria oder PAH deficiency | >1200 pmol/l
(>20 mg/dI)
Milde PKU atypical PKU 600-1200 ymol/l

(>10-20 mg/dl)

Persistierende Hyperphe- | non PKU mild hyperphenylalaninemia | <600 uymol/|

nylalaninamie, (<10 mg/dl)
Atypische PKU BH4 deficiency PKU 150->1200 pmol/l
(2,5- >20 mg/dl)
Tab.2.4 Einteilung der PKU nach Phénotypen nach Gittler (1980), mit Gegen-

uiberstellung der deutschen und englischen Nomenklatur durch die Verfasserin der vorliegenden
Arbeit.

Phenylalaninamie-Embryo-Fetopathie (“maternale PKU*)

Als eigenstandige Sonderform der Hyperphenylalaninamie—bedingten Krankheiten
wird die “maternale PKU* geflihrt, es handelt sich um Embryo-Fetopathie. Die Symp-

tome sind denen der alkoholischen Embryo-Fetopathie ahnlich (Muntau 2000).
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2.5 Biochemie der Phenylketonurie

Abb. 2.5.1 Phenylalanin-Stoffwechsel
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Abb. 2.5.2 BH4-Stoffwechsel
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Biochemie der klassischen und milden Phenylketonurie

Das Leberenzym PAH katalysiert mit dem Coenzym BH4 und den Cofaktoren Sauer-
stoff und Eisen die Umwandlung der essentiellen Aminosaure (AS) Phenylalanin in
Tyrosin (Muntau 2000).

Eine verminderte Aktivitat der PAH fuhrt zur Erhéhung von Phenylalanin in allen Kor-
perflissigkeiten, gleichzeitig kommt es zu einem relativen Tyrosin-Mangel, Tyrosin

wird somit zur essentiellen Aminosaure (Muntau 2000).

Durch alternative Stoffwechselwege wird bei PKU-Patienten das Phenylalanin zu Phe-
nylpyruvat, Phenylazetat und Phenyllaktat abgebaut, Stoffwechselwege, die bei Ge-

sunden nicht stattfinden.

Die erhdhte Phe-Konzentration hemmt die Aktivitat der Tyrosin-Hydroxylase und Tryp-
tophan-Hydroxylase. Die verminderte Aktivitat dieser Enzyme und der Tyrosin-Mangel
haben eine verminderte Bildung der Neurotransmitter Dopamin, Dopa, Adrenalin, No-
radrenalin und Serotonin sowie weiterer Stoffwechselendprodukte des Tyrosins wie

Melanin und Thyroxin zur Folge (Miitze 2011a).

Biochemie der atypischen Phenylketonurie

Die atypische PKU beruht auf einer verminderten Aktivitat des Coenzyms BH4; die auf
BH4-Synthese- oder BH4-Regenerations-Stérungen zurlckzufiihren sind. BH4 ist
Cofaktor der PAH, der Tyrosin-Hydroxylase und Tryptophan-Hydroxylase, was neben
der fehlenden Verstoffwechselung von Phe eine verminderte Synthese der Neuro-
transmitter bedingt (Hoffmann 2005).

Biochemie der Phenylalanin-Embryo-Fetopathie (“maternale PKU*)

Da Phe placentagangig ist, wirkt die Hyperphenylalaninamie der Mutter sich toxisch
auf den heterozygoten, gesunden Fetus aus. Die fetale PAH-Aktivitat reicht nicht aus,
um den hohen Phe-Spiegel zu verstoffwechseln. Die Phe-Toleranz steigt im Laufe der
Schwangerschaft durch die steigenden Proteinbiosynthese und PAH-Aktivitat des Fe-
ten (Muntau 2000).

10
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26 Symptome

Seit Einflhrung des Neugeborenenscreenings und der friih einsetzenden Diat sind die
klassischen Symptome der unbehandelten PKU selten ausgepragt, viele Patienten zei-

gen praktisch keine klinischen oder sozialen Auffalligkeiten (Muntau 2000).

Symptome der klassischen Phenylketonurie

Nach Muntau ist die Variabilitdt der Auspragung aller Symptome auch bei unbehan-
delten PKU-Patienten sehr grol3. So zeigt jeder siebte unbehandelte PKU Patient eine
unauffallige intellektuelle Entwicklung. Die Ursachen hierflir sind nicht bekannt. Eine
Begleiterkrankung, die aus einer nicht ausreichend bilanzierten Substitution resultiert,

ist die Osteoporose (Enns 2010).

Bedingt durch Melanin-Mangel haben unbehandelte PKU-Patienten haufig blondes
Haar und blaue Augen. Haufig leiden die Patienten auch an Hautekzemen (Muntau
2000).

Nach Mutze zeigen Neugeborene mit klassischer PKU bis zum zweiten Lebensmonat
keine Symptomatik, erst ab dem dritten Lebensmonat fallt eine verzdgerte psychomo-
torische Entwicklung auf. Zu diesem Zeitpunkt sind bereits zentral irreversible Schaden
eingetreten. Das klinische Bild zeichnet sich durch muskulare Hypertonie, Hyperrefle-
xie sowie hyperkinetische Bewegungsmuster aus, Sprachentwicklung und Kommuni-
kationsfahigkeit sind verzogert oder setzen nicht ein. 75% der Patienten zeigen auffal-
lige EEGs und 25% entwickeln eine Epilepsie. Es werden aggressive, autistische und
psychotische Verhaltensauffalligkeiten beschrieben. Die Ausscheidung von Phenylke-
ton in Urin und Schweil3 erzeugen zudem einen mauseurinartigen, muffigen Geruch
(Miitze 2011a).

Schon 1937 hatte Jervis beschrieben, dass er an den Patienten gerochen hat, um die
PKU-Patienten in dem Kollektiv der Behinderten zu finden (Jervis 1937).
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Symptome der atypischen Phenylketonurie

Die Symptomatik der atypischen PKU sind die klinischen Auswirkungen des zerebra-

len Neurotransmittermangels.

Die Patienten leiden unter Hypokinesie, Stammhypotonie, Hypomimie, Rigor der Ext-
remitaten, Hypersalivation und Hyperhidrose sowie starken somatischen und menta-
len Entwicklungsverzégerungen bis hin zur Debilitat. Abhangig von der Enzymstorung

konnen alle Symptome in unterschiedlichster Auspragung auftreten (Hoffmann 2005).

Symptome der Phenylalanin-Embryo-Fetopathie (“maternale PKU*)

Die Auspragung der Symptome des Neugeborenen ist abhangig vom maternalen Phe-
Spiegel in der Schwangerschaft. Die Neugeborenen haben ein vermindertes Geburts-
gewicht und eine verminderte Korpergro3e. Neugeborene kdnnen auch von Mikroce-
phalie, unterschiedlichen Dysmorphien, kongenitalen Herzfehlern sowie von psycho-
motorischer und intellektueller Retardierung betroffen sein. Es bestehen Ahnlichkeiten

zur alkoholischen Embryo-Fetopathie (Muntau 2000).

2.7 Diagnostik
Neugeborenenscreening

Seit Ende der 1960er Jahre wurde deutschlandweit das Neugeborenenscreening auf
PKU mit dem Guthrietest durchgefiihrt. Hierzu wurde in den ersten Lebenstagen Voll-
blut des Neugeborenen auf Filterpapier getropft, die getrocknete Filterpapierkarte
wurde an eines der ca. zehn zentralen Labore zur Untersuchung verschickt

(Bundesausschuss der Arzte und Krankenkassen 1976; Bickel 1996).

Seit den 1990er Jahren ist der Guthrietest durch die Tandemmassenspektroskopie

abgeldst worden (Lukacs 2004).

Dieses Untersuchungsverfahren ermoglicht es, gleichzeitige Untersuchungen auf
zahlreiche andere Stoffwechselprodukte durchzufuhren (Lukacs 2004).
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Das Screening soll nach Empfehlungen der Arbeitsgemeinschaft fir Padiatrische
Stoffwechselstorungen (APS 2011) zwischen der 36. und 48. Lebensstunde erfolgen
(AWMF 2014).

Da der Phe-Spiegel postnatal kontinuierlich ansteigt, werden bei erhdhten Phe-Wer-
ten, die initial nicht als behandlungspflichtig eingestuft wurden, weitere Kontrollen emp-

fohlen, um keine behandlungspflichtigen Patienten zu Ubersehen (AWMF 2014).

Algorithmus bei erhohtem Plasma-Phenylalanin-Spiegel im Screening

Die im Folgenden beschriebene Empfehlung der APS wurde durch die Deutsche Ge-
sellschaft fur Kinder und Jugendmedizin (DGKJ) in die Leitlinien der Arbeitsgemein-
schaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften (AWMF) aufgenom-
men (AWMF 2014).

Bei auffalligen Screening Werten soll eine Diagnosebestatigung durch Sdulenchroma-
tographie der Plasmaaminosauren erfolgen. Bestatigt sich auch in diesem Verfahren
eine Hyperphenylalanindmie, schlief3t sich ab einem Plasma-Phe >2mg (120pumol/l)
und einem errechneten Phenylalanin/Tyrosin Quotienten >3 eine Messung der Dihyd-
ropteridinreduktase (DHPR)-Aktivitat im Trockenblut sowie der Pterine in Trockenblut

und Urin an.

Der BH4 Belastungstest, der im Algorithmus zunachst beinhaltet war, wird nicht mehr
routinemaflig empfohlen, sondern nur, wenn die DHPR-Bestimmung nicht innerhalb
von 24 Stunden zur Verflgung steht. Hierzu werden zu einer normalen eiweil3haltigen
Mahlzeit 20mg BH4 pro kg Kérpergewicht gegeben. 4 und 8 Stunden nach BH4 Gabe
wird die Phe-Konzentration im Plasma ermittelt. Der Konzentrationsabfall von Phe in-

nerhalb des Messintervalls weist auf einen BH4 Mangel hin.

Das Fehlen eines Abfalls des Plasma Phe-Spiegels im Messintervall bestatigt hinge-
gen eine PKU oder persistierende Hyperphenylalaninamie (APS 2011). Eine BH4
sensitve PKU wirde man in diesem Zeitintervall nicht erfassen, da diese erst durch 24
Stunden bzw.mehrere Wochen dauernde Behandlungsversuche mit einfach- oder
mehrfachgaben von BH4 ermittelt wird (Blau 20117).
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2.8 Therapie
Therapie der klassischen und milden Phenylketonurie

Die Therapie besteht in der Mehrheit der Falle nach einigen Tagen Phe-freier Ernah-
rung in einer Phe-armen Ernahrung in Kombination mit einer Phe-freien AS—Mischung,
die mit verschiedenen Nahrstoffen und Spurenelementen supplimentiert ist. In Fallen
nur geringer Phe-Erhdhung kann auf die vorgeschalteten Phe-freien Tage verzichtet
werden. In der Phe-freien Therapiephase wird der Saugling nicht gestillt (Muntau
2000).

Die Diat besteht aus der Vermeidung von Lebensmitteln mit besonders hohem Phe-
Gehalt, dies sind unter den Getreideprodukten besonders Dinkel und Hafer sowie de-
ren Produkte, alle Fleisch- und Fischarten, alle Milchprodukte, getrocknete Hulsen-

frichte und Soja sowie Nusse.

Lebensmittel mit geringem Phe-Gehalt sind alle Obst- und Gemusearten (Vitalstoff-
Lexikon 2014).

Die empfohlene tagliche Phe-Zufuhr variiert inter-individuell sehr stark und ist abhan-
gig von der Restaktivitat der PAH sowie vom allgemeinen Proteinbedarf. Intra-indivi-
duell andert sich der Proteinbedarf beispielsweise durch Wachstum oder durch kata-
bole Stoffwechsellagen, z.B. bei Krankheiten. Weil die tagliche Phe-Toleranz inter- und
intra-individuell sehr stark variiert, sind regelmafige Kontrollen des Phe—Spiegels zur

individuellen Diatanpassung erforderlich.

Seit 2009 besteht auch fur Patienten mit klassischer oder milder PKU die Moglichkeit,
durch Einnahme eines synthetischen BH4 Isomers, Sapropterin (Kuvan®), die Phe-
Toleranz zu steigern. Eine therapeutische Wirksamkeit besteht bei 32% der Patienten.
Der Wirkmechanismus ist nicht ganz geklart, man geht von einer Aktivitatssteigerung
der PAH aus (Spiekerkotter 2013).

Therapie der atypischen Phenylketonurie

Eine Phe-arme Diat ist nur erforderlich bei verminderter Aktivitat der Biopterinreduk-
tase, da das zugefuhrte BH4 bei diesem Defekt nicht aus BH2 riuckreduziert werden
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kann. Da das synthetische Saproterin in therapeutischen Dosen die Bluthirnschranke
nicht Uberwindet, ist die Gabe der Neurotransmittervorstufen Carbidopa, L-Dopa sowie
Hydroxytryptophan obligat. Alle Dosen schwanken inter- und intra-individuell, der The-

rapieerfolg wird durch Liquor-Werte Uberpruft (Miitze 2011a).
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2.9 Empfehlungen zu Therapie und altersabhangigen Zielwerten

Die deutsche Arbeitsgemeinschaft flir Padiatrische Stoffwechselstérungen (APS) hat
ihre Zielwert-Empfehlungen 1997 aktualisiert, die Veroffentlichung erfolgte 1999 (APS

1999).

Die angestrebten Zielwerte variieren international genauso wie das Kontrollmanage-

ment, und doch berichten alle Lander eine annahernd normale Entwicklung ihrer Pati-

enten unter Therapie und Einhaltung der eigenen Zielwerte.

Altersabhangige Empfehlung der deutschen Arbeitsgemeinschaft fur Padiatri-
sche Stoffwechselerkrankungen (APS)

Alter

Angestrebte Plasma-Phe-Konzentration

1.-10. Lebensjahr

0,7-4 mg/dl (42-240 pmol/l)

11.-16. Lebensjahr

0,7-15 mg/dl (42-900 pmol/l)

16 und alter <20 mg/dl (<1200 pmol/l)
Tabelle 2.9.1 Altersabhédngige Zielwert-Empfehlung der APS (APS 7999).
Alter Laboruntersuchungen Klinische Untersuchung
<1 Jahr 1-2 Wochen 3 Monate
1-9 Jahre 2-4 Wochen 3-6 Monate
10-15 Jahre 4 Wochen 6 Monate
>15 Jahre 2-3 Monate 6-12 Monate
Tab. 2.9.2 Altersabhdngige Kontrollintervallempfehlungen der APS (APS 1999).
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Internationale Zielwertempfehlungen

Die 1987 gegriindete Selbsthilfegruppe “European Society of Phenykletonuria and Al-
lied Disorders” fuhrte 2005 eine Befragung unter den beigetretenen Organisationen
durch, um die Behandlungs- und Diagnostikziele zu erfahren. Es zeigten sich Unter-
schiede bei den Betreuungsprogrammen der PKU-Patienten sowohl in den Empfeh-
lungen der Zielwerte, der Kontrollintervalle als auch fur weiterfihrende Untersuchun-

gen (van Spronsen 2009).

Das Ergebnis dieser Umfrage fasst van Spronsen zusammen: ,The truth is, however,
that we simply do not know what the practice is in all countries (van Spronsen 2009,
S. 59)....Guidelines clearly were not evidence based. Many professionals made their

own guidelines, especially based on daily practice.“ (van Spronsen 2009, S. 63)

<2 J. 2-6 J. 7-9 J. 10-12 J. 13-15 J. >16 J.
Australien 100-350 100-350 100-350 100-450 100-450 100-450
Danemark 120-300 120-400 120-600 120-700 120-900 120-900
(<4J.) (4-8 J.) (8-10J.)
England 120-360 120-360 120-480 120-480 120-700 120-700
Frankreich 120-300 120-300 120-300 120-600 120-900 120-1200
Italien 120-360 120-360 120-360 120-360 120-600 120-600
Japan 120-240 120-360 180-360 180-480 180-600 180-900
Kroatien 130-360 130-360 130-360 130-600 130-600 130-960
Niederlande 120-360 120-360 120-360 120-360 120-600 120-600
Osterreich 40-240 40-240 40-240 40-900 40-900 40-1200
Polen 120-360 120-360 120-360 120-720 120-720 120-720
Portugal 120-360 120-360 120-360 120-360 120-480 120-480
Schweiz 100-300 100-400 100-400 100-600 100-600 100-600
Spanien <360 <360 <480 <480 <720 <720
Tirkei 60-240 60-240 60-240 60-240 60-240 60-240
Ungarn 120-360 120-360 120-480 120-480 120-480 120-600
(7-14 J.) (>14 J.)
USA 120-360 120-360 120-360 120-360 120-600 120-900
Tab. 2.9.2 Internationale Zielwertempfehlungen in umol/l (nach Blau 2010).)
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Internationale Kontrollintervallempfehlungen

Die Empfehlungen zu den Kontrollintervallen sind international ebenso uneinheitlich
wie die angestrebten Zielwerte; auch die Empfehlungen, bis zu welchem Lebensalter

Kontrollen durchgefuhrt werden, unterscheiden sich.

Schweitzer-Krantz erstellte 2000 eine Auflistung der Empfehlungen verschiedener
PKU-Zentren in unterschiedlichen Landern. Sie gibt an, dass die Angaben zumeist
durch mindliche Aussagen der Arzte gewonnen wurden, weil nationale Richtlinien
nicht vorlagen. Allein flr GroRbritannien und Deutschland waren nationale Richtlinien

veroffentlicht.

Polen empfahl demnach im Jahr 1997, im ersten Lebenshalbjahr 1-2 wochentliche
Kontrollen durchzuflhren, ab dem zweiten Halbjahr alle 2 Wochen und ab dem ersten
Lebensjahr wurden monatliche Kontrollen empfohlen. Flr Polen gab es keine Angabe,

bis zu welchem Alter die Kontrollen erfolgen sollten.

Die Tschechische Republik und die Slowakei sprachen 1998 die Empfehlung aus, im
ersten Lebensjahr alle 1-2 Wochen zu kontrollieren, von 1-6 Jahren monatlich, von 6-

15 Jahren alle 2-3 Monate und ab 15 Jahren alle 3 Monate Kontrollen durchzufiihren.

Frankreich empfahl 1996/1997 wdchentliche Kontrollen in den ersten zwei Lebensjah-
ren, von 2-8 Jahren alle zwei Wochen, von 8-13 Jahren alle 3 Monate und ab 13 Jahren

sollten die Kontrollen jahrlich erfolgen.

Nach den Empfehlungen GroRbritanniens von 1993 und Ungarns von 1998 waren
Kontrolluntersuchungen von 0-4 Jahren wdchentlich, von 4-9 Jahren alle zwei Wochen

und ab 9 Jahren monatlich durchzufihren (Schweitzer-Krantz 2000).
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3 Lebensqualitat
3.1 Definition

Bei dem Begriff Lebensqualitat (LQ) handelt es sich sowohl um einen umgangssprach-
lichen als auch um einen wissenschaftlich genutzten Terminus, der sich als Wert dar-
stellt. Die Definition hangt von den Faktoren ab, die als Einflussfaktoren auf die LQ
angenommen werden. Diese Faktoren sind je nach Betrachtung unterschiedlich. In der
Stadteplanung werden andere Mal3stabe zur Bestimmung der LQ angesetzt als in der
Wohlfahrt oder Medizin.

Umgangssprachlich wird Lebensqualitat auch gleichgesetzt mit Glick, Zufriedenheit,
Wohlbefinden oder Komfort.

Die Beurteilung der LQ erfolgt individuell, fur Gruppen, national oder auch global.
Eine Definition von gesundheitsbezogener Lebensqualitat ist die der WHO von 1997:

“Lebensqualitat ist die subjektive Wahrnehmung einer Person Uber ihre Stelle im Le-
ben in Relation zur Kultur und den Wertesystemen, in denen sie lebt und in Bezug auf
ihre Ziele, Erwartungen, Mal3stabe und Anliegen. Es handelt sich um ein breites Kon-
zept, das in komplexer Weise beeinflusst wird durch die kérperliche Gesundheit einer
Person, den psychischen Zustand, die sozialen Beziehungen, die persénlichen Uber-

zeugungen und ihre Stellung zu den hervorstechenden Eigenschaften der Umwelt.*

3.2 Entwicklung des Konzeptes Lebensqualitit unter verschiedenen Ge-

sichtspunkten in der Geschichte

Philosophie des Gliicks

Nach Diogenes bestand flr Aristippos von Kyrene der Weg zum Gltck in der Maximie-
rung der Lust unter Vermeidung von Schmerz. Der Sinn des Lebens bestand flr ihn

im bewussten Geniel3en (Diogenes 1998).

Fir Epikur war Glick das Freisein von Unlust und physische Schmerzfreiheit, die durch
die strategische Reduktion auf die notwendigsten Bedurfnisse erlangt wird, und nicht

durch das Schwelgen in Lust (Diogenes 1998).

19



3 Lebensqualitat

FUr Aristoteles konnte nur der vollendet glticklich sein, der mit duf3eren Gutern ausrei-

chend ausgestattet ist und sein ganzes Leben tugendhaft verbringt (Aristoteles 1997).

Im Mittelalter war die Gllcksphilosophie von der christlichen Lehre gepragt, aber auch
Gedanken der griechischen Philosophie lebten weiter. Das Gluck auf Erden konnte
aus mittelalterlicher Sicht im Diesseits nicht von Dauer sein, sondern erst im Jenseits
erreicht werden. Askese, Vertrauen auf Gott und das Einhalten der christlichen Gebote

wurden als Schlissel zum Paradies gepredigt.

In den Erlauterungen des Buches ,de beata vita“ von Schwarz-Kirchenbauer war fir
Augustinus von Hippo das Endziel allen menschlichen Strebens die Gluckseligkeit, die
nicht durch das Streben nach irdischen Gltern zu erreichen sei, sondern allein durch
Gott (Augustinus 1972).

Wohlfahrt und Sozialindikatorenforschung

Der erste, der den Begriff Lebensqualitat pragte, soll in den 1920er Jahren der engli-
sche Politiker und Begrinder der Wohlfahrtsokonomie Pigou gewesen sein. In seiner
Abhandlung “The Economics of Welfare* beschrieb er 1920, dass nicht allein 6kono-
mische Faktoren die Lebensqualitat bestimmen. Als Beispiel flhrte er die Verkirzung
der Arbeitszeit an, die seiner Meinung nach zu einer Steigerung der Lebensqualitat
fuhrte. Er erklarte die herabgesetzte tagliche Arbeitszeit zu einem 6konomischen As-
pekt, der finanziell nicht auszugleichen sei. Auch den Zugang zur Kultur erwahnte er
als einen Aspekt der LQ. Weiter ging er in der Abhandlung darauf ein, dass das sub-
jektive Empfinden von Lebensqualitat unter gleichen Wohlfahrtsbedingungen in unter-
schiedlichen Nationen oder Bevdlkerungsgruppen unterschiedlich ausfallt. Als Beispiel
fuhrte er das unterschiedliche Erleben von mitarbeitenden Familienmitgliedern zwi-
schen der indischen und chinesischen Bevdlkerung Sidafrikas an, woflir er die sozio-

kulturellen Unterschiede der Gruppen verantwortlich machte (Pigou 1920).

Thorndike verglich 1939 anhand von mehr als 300 Faktoren die “goodness of life“ ame-
rikanischer Stadte und stellte sie einander gegentber (Thorndike 1939).
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Politik und die soziale Frage

Der Begriff “soziale Frage“ stammt aus den 1830er Jahren. Anfang des 19 Jahrhun-
derts hatte, begunstigt auch durch Fortschritte der Medizin (Pockenimpfung, chirurgi-
sche Fahigkeiten durch die Militarchirurgie unter Napoleon), ein Bevolkerungswachs-
tum eingesetzt. Urbanisierung und Industrialisierung hatten zur Verelendung grol3er

Bevolkerungsschichten Europas gefuhrt (Diegel 1981).

Parteien, Genossenschaften, Arbeiterbewegungen und christliche Sozialwerke wur-
den gegrindet, diese bezogen 6konomische und Wohlfahrtsaspekte in die Definition
von LQ ein. Es wurden unterschiedlich radikale Theorien und Programme entworfen,

wie den negativen Einflissen auf die LQ zu begegnen sei (Diegel 1981).

In England wurden Kinderschutzgesetze erlassen, spater auch in Deutschland und
Osterreich. Es wurden Werkswohnungen gebaut und Stadtbauplane entwickelt um die

Wohnsituation zu verbessern (Diegel 1981).

Far das Deutsche Reich erlies Reichskanzler Otto von Bismarck Sozialgesetze. Er
schuf die Pflichtmitgliedschaft in einer Krankenkasse (Reichsgesetzblatt No 9 1883),
spater folgten Unfallversicherung (Reichsgesetzblatt No 19 1884) und Rentenversi-
cherung (Reichsgesetzblatt No 13 1889). Die finanzielle Ausstattung dieser Institutio-
nen war allerdings nicht geeignet die soziale Frage nachhaltig zu I6sen (Felsmann
1998; Diegel 1981).

Grolen Zulauf hatten daher Arbeiter- und sozialistische Bewegungen mit den ldeen
von Marx und Engels, versprachen sie doch den Kampf fir die Verbesserung der Le-

bensbedingungen der verarmten Bevolkerungsschichten (Diegel 1987).

Nach dem zweiten Weltkrieg flUhrten das politisch geférderte Wirtschaftswachstum,
das damit verbundene Wirtschaftswunder sowie die Grindung eines Sozialstaates zur
sprunghaften Verbesserung der allgemeinen Lebensbedingungen in Westdeutschland
(Felsmann 1998; Noll 2000).

Der erreichte Wonhlstand liel3 es zu, sich den immateriellen Werten zuzuwenden und

uber das Thema Lebensqualitat als ideellen Wert nachzudenken (Noll 2000).

Noll stellte 2000 die Entwicklung der politischen und soziologischen Konzepte der Le-

bensqualitat in der Bundesrepublik zusammen. Demnach hielt die IG Metall 1972 eine
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internationale Arbeitstagung unter Beteiligung hochrangiger Politiker und Wissen-
schaftler ab unter dem Thema: “Aufgabe Zukunft: Verbesserung der Lebensqualitat®.
In der Eroffnungsrede sprach der damalige Bundesprasident Heinemann von Zu-
kunftsfahigkeit und Nachhaltigkeit, und warf die Frage auf, wie das Leben sein wird,

wenn alle so weitermachen wie bisher (Noll 2000).

Willy Brandt war nach Noll der erste bundesdeutsche Politiker, der den Begriff Lebens-
qualitat in die Politik einflihrte. In seinen Wahlkampfreden von 1961 und 1972 stellte
er den Zusammenhang von Lebensqualitat und Umweltschutz her. Fir ihn war eine
hdhere Lebensqualitat nicht allein durch wirtschaftliches Wachstum und Wohlstand zu
erreichen (Noll 2000).

Brandt in einer Wahlkampfrede am 28. April 1961 in Bonn:

.Erschreckende Untersuchungsergebnisse zeigen, dass im Zusammenhang mit der
Verschmutzung von Luft und Wasser eine Zunahme von Leukamie, Krebs, Rachitis
und Blutbildveranderungen sogar schon bei Kindern festzustellen ist. Es ist bestur-
zend, dass diese Gemeinschaftsaufgabe, bei der es um die Gesundheit von Millionen
Menschen geht, bisher fast vollig vernachlassigt wurde. Der Himmel Uber dem Ruhr-

gebiet muss wieder blau werden!" (Kelber 2011, S. 2)
In seiner Regierungserklarung am 18.01.1973 als Bundeskanzler sagte Brandt:

,ES hat mit der Qualitat des Lebens zu tun, in der sich unsere Reformen erfillen mus-
sen. Sie ist Ziel unserer Arbeit...Lebensqualitat ist mehr als Lebensstandard. Sie ist
Bereicherung unseres Lebens uUber Einkommen und Konsum hinaus.“ (Brandt 1973,
S. 31)
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Viele Jahre spater, in seiner Fernsehansprache am 01. Juli 1990, gebrauchte Bundes-
kanzler Helmut Kohl das Bild “blihender Landschaften® und verhiel3 “Wohlstand und
Gluck allen Bewohnern der DDR®. Er versprach Ihnen in dieser Ansprache auch: ,Es

wird niemandem schlechter gehen als zuvor, daflr vielen besser.“ (Kohl 1990)

In einer Bundestagsrede sagte Kohl 1993: ,Jeder weil doch, dass die Lebensqualitat
nicht allein davon abhangt, ob die Arbeitswoche 35, 36 oder 40 Stunden hat.” (Koh/
1993, S. 12727)

Und er sagte weiter: ,Ich bin sicher, es ware ein Gewinn an Lebensqualitat, wenn an
die Stelle des heute Ublichen abrupten Ausscheidens aus dem Erwerbsleben ein all-
mahlicher Ubergang in den Ruhestand zur selbstversténdlichen Alternative wiirde.*
(Kohl 1993, S. 12729)

3.2.1 Lebensqualitat in Medizin und Psychologie

Erst Mitte des 20. Jahrhunderts wurde der Begriff Lebensqualitat (LQ) als Konstrukt in
die Medizin eingefuhrt. 1966 fragte Elkinton, wie die Medizin die Lebensqualitat des
Patienten schitzen oder verbessern kann, nachdem deren Fortschritt so starke Waffen
gegen so viele Krankheiten hervorgebracht hat. Er forderte, dass die gleiche Kraft, die
zur Vorsorge und Therapie von Krankheiten eingesetzt wird, auch fur die Erhaltung
der Lebensqualitat aller Mitglieder der Gesellschaft aufgebracht werden muss
(Elkinton 1966).

In den 1970er Jahren fihrten die Gberraschenden Studienergebnisse zur Zufriedenheit
und Gesundheit menopausaler Frauen in Israel Antonovsky dazu, der traditionellen
medizinischen Pathogenese die Salutogenese mit der Koharenztheorie gegeniiberzu-
stellen (Antonovsky 1979).

Auch das Stressmodell von Lazarus aus den 1970er Jahren geht davon aus, dass
nicht der objektive Stress oder die Situation, sondern die subjektive Bewertung dessen
fur das Wohlbefinden ausschlaggebend ist. Er nannte die Stressbewaltigung durch das
Individuum “Coping® (Lazarus 1999).
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Die subjektive Beurteilung der LQ als Erganzung der reinen Befundbeurteilung fand
Einzug in alle Fachbereiche der Medizin. Eine Orthopadievorlesung in Marburg von
Prof. Dr. Griss in den 1990er Jahren ist der Verfasserin der vorliegenden Arbeit sehr
deutlich in Erinnerung geblieben; zusammenfassend erklarte er: ,Meine Damen und
Herren, bitte denken Sie immer daran, dass wir Menschen und keine Rontgenbilder
behandeln!” (Griss, 1990)

Nach Bullinger hat in den 1970er Jahren die Diskussion Uber die Definition des Begrif-
fes “gesundheitsbezogene Lebensqualitat® und deren Messbarkeit in der Medizin ein-
gesetzt. In den 1980er Jahren wurden nationale und internationale Instrumente zur
Messung von “gesundheitsbezogener Lebensqualitat® entwickelt, die in der Literatur
kurz “Lebensqualitat® genannt wird (Bullinger 2014). Nach Bullinger (2014) wurden
parallel zum Konzept der multidemensionalen, subjektiven Lebensqualitdt auch
andere Konzepte des Wohlbefindens entwickelt. Anteile der verschiedenen Ansatze

sind in die Lebensqualitatsforschung eingegangen. Hierzu zahlen:

e Das “Zufriedenheitsmodell, das die Anzahl von Lebensbereichen mit einer
hohen Zufriedenheit einer Hohe von LQ gleichsetzt.

e Das “Bedirfnismodell“, das die Anzahl der erflllten Bedirfnisse der Hohe der
Lebensqualitat gleichsetzt.

e Das “Rollenfunktionsmodell“, das postuliert, dass die hohe Erflllung sozialer
Rollen einer hohen LQ entspricht.

e Das “soziale Vergleichsmodell®, das die Hohe der subjektiven Beurteilung der
eigenen LQ abhangig macht vom Verhaltnis zur wahrgenommenen LQ anderer

Personen.

Beispiele fur international genutzte krankheitsibergreifende Instrumente der WHO
sind SF-36 Health Survey, WHOQOL-100 und WHOQOL-BREF.

Der KINDL-Fragebogen ist fir Jugendliche als Instrument der Selbsterhebung genutzt

worden, fur Kleinkinder erfolgte zusatzlich eine Fremdbefragung.

Krankheitsbezogene Instrumente wurden z.B. fur Asthma, Rheuma, verschiedene kar-

diale und onkologische Erkrankungen entwickelt (Bullinger 2014).
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4 Methoden

Seit den 1990er Jahren wurden die entwickelten Messinstrumente angewendet. Erste
Anwendungsgebiete waren Onkologie, Kardiologie, medizinische Rehabilitation, Ge-

sundheits6konomie und Epidemiologie (Bullinger 2006).

Nach Bullinger sollte die Betrachtung der Lebensqualitat erganzend in die Therapie-
Planung, -Bewertung, -Bedarfsermittlung sowie die Qualitatskontrolle einflieRen
(Bullinger 2006, Bullinger 2014).

Mit Ermittlung, Bewertung und Einbeziehung der subjektiv empfundenen Lebensqua-
litat stellte Bullinger dem Arzt den Patienten als Partner und Experten in eigener Sache
zur Seite. Aufgegeben wurde der Gedanke, dass ein gut behandelter Patient zufrieden

sein muss (Bullinger 1996a).

Bullinger schrieb: ... ,dass der Patient bzw. die betroffene Person als einer der Exper-
ten fur die eigene Gesundheit zu gelten hat. Der Selbstbericht ist ausschlaggebend,
auch fur diejenigen, die sich mit der Therapie einer Erkrankung auseinandersetzen.*
(Bullinger 2006, S. 6)

Kunz stellte folgende Thesen auf:

,Lebensqualitat ist abhangig von der beruflichen Philosophie, Ehre, Arbeitsweise und
finanziellen Uberlegungen des Behandelnden. Die Arzt-Patienten-Beziehung und de-

ren gelebte Kommunikation beeinflusst die Lebensqualitat.” (Kunz 2014, S. 146)

Seit den 2000er Jahren geht es darum, wie die gewonnen Erkenntnisse der medizini-
schen Wissenschaft in die Praxis umgesetzt werden kdnnen, und welche Anstol3e sich

daraus fir das Gesundheitswesen ergeben (Bullinger 2014).

4 Methoden
4.1 Der Fragebogen "Profil der Lebensqualitéat chronisch Kranker" (PLC)

Der Fragebogen wurde von Siegrist, Broer und Junge erarbeitet, und wird nach den
ublichen Methoden als valide, reliabel und sensitiv beurteilt (Siegrist 1996).

Der Fragebogen ist im Anhang aufgefuhrt.
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Es liegen Daten flr verschiedene chronische Erkrankungen sowie flr eine reprasen-
tative deutsche Stichprobe vor (Laubach 2001).

Der PLC ist aus Modulen aufgebaut. Das Hauptmodul umfasst 40 Fragen (ltems), das

die drei folgenden Dimensionen erfasst:

e Physisches Leistungsvermégen mit einer Skala (subjektives Leistungsvermo-

gen),
e Psychisches Vermogen und Befinden mit 3 Skalen (Genuss- und Entspan-

nungsfahigkeit, positive und negative Stimmung) und
e Soziale Dimension mit 2 Skalen (Kontaktvermogen und Zugehorigkeitsgefluhl)
(Siegrist 1996).

Die Antworten des PLC sind vorgegeben und von 0-4 skaliert. Ein niedriger Wert
(Score) entspricht einer geringen, ein hoher Wert einer hohen empfundenen Lebens-
qualitat (Siegrist 1996).

Die Fragen sind wie in anderen Messverfahren positiv und negativ gepolt, um syste-
matische Fehler auszuschliel3en. Die Auswertung der Fragebogen erfolgt mit den im
Testmanual beigefiigten Schablonen, hierbei werden die ermittelten Scores der nega-
tiv gepolten ltems recodiert, damit auch flr diese Items ein hoher Score einer hohen
Lebensqualitat entspricht. So steht ein hoher Wert in der Skala “negative Stimmung*

fur eine niedrig empfundene “negative Stimmung®.

Von den 6 Skalen werden jeweils Mittelwerte und Standardabweichungen ermittelt. Es

wird kein Summenscore der 6 Skalen gebildet.

Erganzt wird das Hauptmodul durch variable Module, die krankheitsbedingte oder in-

haltliche Erganzungen darstellen (Siegrist 1996).

Symptomorientierte Module liegen von den Autoren vor fir Hypertonus, Herzinsuffizi-

enz und Epilepsie, diese sind im Testmanual aufgefuhrt (Siegrist 1996).

Zur Erhebung soziodkonomischer Daten, von Daten zur Therapie- und Kontroll-Adha-
renz in verschieden Lebensphasen, Begleiterkrankungen, Kérpergrélie, Gewicht so-
wie naturlicher Haar- und Augenfarbe wurde dem Hauptmodul von der Verfasserin der

vorliegenden Arbeit ein variables Modul beigefugt, das sich im Anhang befindet.
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4 Methoden

Die Zusammenstellung des variablen Moduls erfolgte in Anlehnung an die Fragebdgen
von Simon (Simon 2008) und Heil (Heil 2004), und ist ebenso wie das Basismodul im

Anhang aufgeflhrt.

4.2 Literaturrecherche

Die Literaturrecherche erfolgte in der online-Bibliothek der Helios-Kliniken Schwerin.
Weitere genutzte Datenbanken waren PubMed und die U.S. Library of Medicine. Ei-

nige Artikel wurden von Prof. Dr. Clemens aus seinem Archiv zur Verfligung gestellt.

4.3 Auswahl der Patienten

Die ldentifizierung der befragten Patienten erfolgte im Patientenkollektiv der Stoff-
wechsel-Spezialsprechstunde von Prof. Dr. P.C. Clemens an den Helios-Kliniken
Schwerin. Die Auswahl erfolgte in den Akten der PKU-Patienten. Ausgewahlt und an-
geschrieben wurden die PKU-Patienten, die in den vergangenen funf Jahren vorstellig
waren und zum Befragungszeitraum mindestens im 17. Lebensjahr standen. Auf diese
Weise ergab sich eine Patientenliste von 44 Patienten, davon 19 Manner (43%) und
25 Frauen (57%).

4.4 Art der Befragung

44 Patienten erhielten den PLC (der in ausreichender Anzahl Uber die Testzentrale
erworben wurde) sowie den Zusatz-Fragebogen im Zeitraum von Januar bis Marz

2014 per Post zugesandt.

Zusammen mit den Fragebdgen erhielten die Patienten ein Anschreiben zur Erlaute-
rung des Vorhabens von Prof. Dr. P.C. Clemens (siehe Anhang) sowie einen frankier-

ten und beschrifteten Rickumschlag.

Patientendaten wurden durch Zuteilung eines zweistelligen numerischen Codes in der

Reihenfolge des Versandes anonymisiert.

Der Rucklauf von 33 ausgefillten Fragebdgen erfolgte im Zeitraum Januar bis Mai

2014. Dies entspricht einer Rate von 75%.
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4 Methoden

Von den Angeschriebenen sandten 6 Manner (31% der angeschriebenen Manner) und

5 Frauen (20% der angeschriebenen Frauen) den Fragebogen nicht zurlck.

Der Fragebogen einer Frau wurde aus der Bewertung ausgeschlossen. Die Patientin
hatte eine schwere intrazerebrale Blutung perinatal bei Frihgeburtlichkeit erlitten, und
war als Saugling mehrfach reanimiert worden bei klinischen Todesereignissen. Die
Betreuerin hatte den Zusatz Fragebogen ausgefillt, der PLC enthielt jedoch keine An-

gaben.

4.5 Datenerfassung und Datenverarbeitung

Die Arbeit wurde mit dem Betriebssystem Windows 8.1 unter Verwendung von Office
2013 in Word und Excel erstellt. Die Fragebdgen und das Anschreiben wurden einge-
scannt mit HP Envy 4500.

Alle erhobenen Daten wurden in einer Excel-Tabelle erfasst.

Die Berechnung der statistischen Signifikanz der PLC-Werte der “Theis-PKU-Gruppe®,
im Vergleich zu den PLC-Werten der Studien von Simon “Simon-PKU-Gruppe® (2008),
Hoffmann “Galaktosamie-Gruppe® (2011) und der “reprasentativen deutschen Stich-
probe“ von Laubach (2001) erfolgte durch die Uberpriifung der Nullhypothese unter
Verwendung des t-Testes unter Angabe der Mittelwerte und Standardabweichungen

auf der Website http://graphpad.com/quickcalcs/ttest1/.

Die weiteren Angaben in Zahlenwerten und Prozenten wurden deskriptiv verglichen

und nicht statistisch bearbeitet.

Fir die Auswertung der soziodkonomischen Daten, sowie die der Kérpermalde wurden
die eigenen Ergebnisse zur Erstellung einer Sonderauswertung des Mikrozensus 2012
an das statistische Bundesamt Ubermittelt. Das statistische Bundesamt hat die Daten
des Mikrozensus 2012 entsprechend der vorgegebenen Kategorien der Verfasserin
der vorliegenden Arbeit ausgewertet, da die verdffentlichten Kategorien des Mikrozen-
sus nicht in allen Kategorien den Vorgaben der Verfasserin der vorliegenden Arbeit
entsprachen (Statistisches Bundesamt 2014). Die Anmerkungen des Statistischen
Bundesamtes zu den Kategorien wurden in den Legenden der Abbildungen und Ta-

bellen Ubernommen.
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5 Ergebnisse

5 Ergebnisse

Alle angegebenen Daten ergeben sich aus den eingegangenen und auswertbaren Fra-

gebogen. Die eigenen Patienten werden als Theis-PKU-Gruppe bezeichnet.

5.1  Alters- und Geschlechtsverteilung

50
46 46
45 * §
40
O
=
5 35
= o
2
230
; $
25 ‘ %
20 ‘ 20 ©
O 17
15
Manner Frauen
Abb. 5.1 Altersverteilung der 19 Frauen und 13 Manner der Theis-PKU-Gruppe.

(Siehe auch Tab. 5.1)

5.2 Diagnosealter

30 Patienten wurden durch das Neugeborenenscreening diagnostiziert. Ein Patient
wurde mit 6 Wochen (Jahrgang 1968), ein weiterer erst mit 6 Jahren (Jahrgang 1967)

diagnostiziert.

5.3 Diatbeginn

Alle Patienten gaben an, dass die Diat sofort nach Diagnosestellung eingeleitet wurde.
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5 Ergebnisse

5.4 Auswertungsergebnisse des “Profil der Lebensqualitat Chronisch Kran-
ker“ (PLC)

3,5
3,1
3 2,9 2,8 Ménner [EFrauen
'Fu 2,5
x
S5 2 :
% 0,26 p=1
p: y 1 —
815
2
0,5
0
Leistungsvermogen Genuss- und Positive Stimmung
Entspannungsfahigkeit
PLC- Skala
Abb. 5.4.1a Mittelwerte fiir Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe in den PLC-

Skalen: “Leistungsvermoégen®, “Genuss und Entspannungsfahigkeit” und “Positive Stimmung*“.
(Siehe auch Tab. 5.4.1)

3,5 3,2 3,2

3 31 Manner  EFrauen

2,5

L5 p=0,012% p=0||

MW der Punktzahl

0,5

Negative Stimmung Kontaktvermogen Soziale Zugehorigkeit
PLC Skala

Abb. 5.4.1b Mittelwerte fiir Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe in den PLC Skalen “Nega-
tive Stimmung“, “Kontaktvermégen“ und “Soziale Zugehoérigkeit”. (Siehe auch Tab. 5.4.1)

Signifikante Unterschiede: p<0,05, kenntlich gemacht durch Unterstreichung.
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4 H Theis PKU Simon PKU #) [Reprdsent D +) [ Galaktosdamie *)
= 31 3
g 3 2,8 2,7 2,8 2,73 2,8 27 553
o) 2,4 ’ 23
< 7
S
m 2
S
S

0,0058

2 1
=

0

Leistungsvermdgen Genuss- und positive Stimmung
Entspannungsfahigkeit
Abb. 5.4.2a Mittelwerte Theis-PKU-Gruppe, Simon PKU-Gruppe (Simon 2008), Re-

prasentative deutsche Stichprobe (Laubach 2001), Galaktosamie-Gruppe (Hoffmann 2012) in den
PLC-Skalen: “Leistungsvermoégen®, “Genuss und Entspannungsfahigkeit“ und “Positive Stim-
mung“. (Siehe auch Tab. 5.4.2)

Signifikante Unterschiede: p<0,05, kenntlich gemacht durch Unterstreichung, nicht signifikante Werte
wurden aus Grunden der Ubersichtlichkeit von der Verfasserin der vorliegenden Arbeit nicht in die Ab-
bildung eingeflgt, diese sind in der zugehdrigen Tabelle im Anhang aufgefihrt.

35 M Theis PKU B Simon PKU #) CJReprasent D +) O Galaktosamie *)
- I 3,2 3,2
I 31 31
N 3 3 3 3
£ 3 2,9
c 2,8 2,8
= 2,7
a
]
S 2,5 p=0,0001
s
= p=P.01
2
negative Stimmung Kontaktvermogen Zugehorigkeit
Abb. 5.4.2b Mittelwerte Theis-PKU-Gruppe, Simon PKU-Gruppe (Simon 2008), Re-

prasentative deutsche Stichprobe (Laubach 2001), Galaktosamie-Gruppe (Hoffmann 2012) in den
PLC Skalen “Negative Stimmung“, “Kontaktvermégen®“ und “Soziale Zugehorigkeit“. (Siehe
auch Tab. 5.4.2)

Signifikante Unterschiede: p<0,05, kenntlich gemacht durch Unterstreichung, nicht signifikante Werte
wurden aus Grinden der Ubersichtlichkeit von der Verfasserin der vorliegenden Arbeit nicht in die Ab-
bildung eingefligt, diese sind in der zugehdrigen Tabelle im Anhang aufgefihrt.

Beide Abbildungen:

#) Simon PKU: N=67; 44 weiblich, 23 mannlich; Alter MW 25, Min. 16, Max. 38; keine signifikanten
Unterschiede zwischen den Geschlechtern (Simon 2008).

+) Reprasentative deutsche Stichprobe: N=500; keine Angaben zu Verteilung Manner Frauen; Alter:
keine Angaben zu MW, Min. Max. (Laubach 2001).

*) Galaktosamiegruppe: N=41; 23 weiblich, 18mannlich; Alter MW 26; Min. 18; Max. 49; keine signifi-
kanten Unterschiede zwischen den Geschlechtern. Die Skala Leistungsvermogen ist im Artikel im Dia-
gramm aufgeftihrt, es fehlen jedoch die Zahlenangaben, sodass hier keine Daten eingegeben werden
konnten (Hoffmann 2012).
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5.5 Adharenz Theis-PKU-Gruppe
Adharenz 0-5 Jahre

N=31 (Ein Patient gab an, erst mit 6 diagnostiziert worden zu sein)

100 B Gesamt [ Frauen O Manner
§ 80
% 60
€ 40
<
20
0 T — — [ — [
immer strenge konsequente Diat einmal mehrmals nur auf keine Diat
Diat bis auf wochentlich wochentlich Lebensmittel mit
Ausnahmen eiweiRreiche eiweiRreiche sehr hohem Phe
Erndhrung Erndhrung verzichtet
Abb. 5.5.1.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-

ten von 0-5 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.1.1)

100 W Gesamt @ Frauen OMaénner

Anteil (%)

0 — ]

immer haufig gelegentlich selten nie

Abb. 5.5.1.2 Angaben der Frauen und Méanner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung
der Kontrolltermine von 0-5Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.1.2)

30 — — B Gesamt [ Frauen O Manner
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0 - | o]
immer haufig gelegentlich selten nie keine Angaben
Abb.5.5.1.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen

der Zielwerte von 0-5 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.1.3)
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Adhérenz 6-12 Jahre
80 W Gesamt @ Frauen O Manner
$ 60
T 40
=]
< | [
0 1 - EEE —
immer strenge konsequente Didt einmal mehrmals nur auf keine Diat
Diat bis auf wochentlich wochentlich  Lebensmittel mit
Ausnahmen eiweiBreiche eiweiBreiche sehr hohem Phe-
Erndhrung Erndhrung Gehalt verzichtet
Abb. 5.5.2.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine von 6-12 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.1.2)
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Abb. 5.5.2.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung
der Kontrolltermine von 6-12 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.2.2)
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Abb.5.5.2.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen

der Zielwerte von 6-12 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.2.3)
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Adharenz 13-17Jahre

Zwei Patientinnen gaben an, auf Empfehlung des damaligen Therapeuten ab 12
Jahre keine Diat mehr gehalten zu haben.

>0 W Gesamt O Frauen OManner %
_. 40
X
= 30
‘o
= 20
o | | 5l
. [] B | [Slim |
immer strenge konsequente Diat einmal mehrmals nur auf keine Diat
Diat bis auf wochentlich wochentlich Lebensmittel mit
Ausnahmen eiweilreiche eiweillreiche  sehr hohem Phe-
Erndhrung Erndhrung Gehalt verzichtet
Abb. 5.5.3.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-
ten von 13-17 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.3.1)
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Abb. 5.5.3.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine von 13-17 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.3.2)
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Abb.5.5.3.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen

der Zielwerte von 13-17 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.3.3)
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Adharenz ab 18 Jahren

N=30 (Zwei der Befragten waren erst 17 Jahre alt)

50 W Gesamt [ Frauen O Manner
40
X
< 30
‘0
= 20
om ] 1] = |
., WM ] m [
immer strenge konsequente Diat einmal mehrmals nur auf keine Diat
Diat bis auf wochentlich wochentlich  Lebensmittel mit
Ausnahmen eiweiBreiche eiweiBreiche  sehr hohem Phe-
Erndhrung Erndhrung Gehalt verzichtet
Abb. 5.5.4.1

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-
ten ab 18 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.4.1)
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Abb. 5.5.4.2.

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung
der Kontrolltermine ab 18 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.4.2)
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Abb.5.5.4.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen
der Zielwerte ab 18 Jahren. (Siehe auch Tab. 5.5.4.3)
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5.5.1 Aktuelle durchschnittliche Adharenz
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Diat bis auf wochentlich wochentlich Lebensmittel mit
Ausnahmen eiweiBreiche eiweiBreiche  sehr hohem Phe-
Erndhrung Erndhrung Gehalt verzichtet
Abb. 5.5.5.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zu ihrem der-

zeitigen durchschnittlichen Didtverhalten. (Siehe auch Tab. 5.5.5.1)

B Gesamt O Frauen OManner
60
__50
X 40
T 30
E 20
10
; | moo m[l ® o ]
immer haufig gelegentlich selten nie
Abb. 5.5.5.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, wie haufig ak-

tuell durchschnittlich die Kontrolltermine eingehalten werden. (Siehe auch Tab. 5.5.5.2)
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Anteil (%)
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aktueller Wert liegt im Zielbereich

Abb. 5.5.5.3

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Frage, ob
ihnen der angestrebte Zielwert aktuell bekannt ist, sowie der Anteil der genannten letzten Mess-
werte, die im Zielwertbereich lagen. (Siehe auch Tab. 5.5.5.3)
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Abb. 5.5.5.4

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, wie haufig die
gemessenen Phe-Werte derzeit durchschnittlich im Zielbereich lagen. (Siehe auch Tab. 5.5.5.4)
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Inanspruchnahme von Beratung und Rehabilitation-Angeboten

Fir die Lebensphase von 0-5 gaben 93% der Befragte an Beratungen, und 22% Re-
habilitationsmalnahmen in Anspruch genommen zu haben. In der Lebensphase von
6-12 Jahren haben 81% eine Beratung und 28% eine Rehabilitationsmallnahme in
Anspruch genommen. In der Lebensphase von 13-17 Jahren haben 53% eine Bera-
tung und 28% eine Rehabilitationsmallnahme in Anspruch genommen. In der Zeit
nach dem 18. Lebensjahr haben immerhin noch 26% der Befragten eine Beratung
und 3% eine Rehabilitationsmalnahme in Anspruch genommen. In der aktuellen Le-
bensphase gaben 28% an eine Beratung erhalten zu haben und 6% hatten eine Re-
habilitationsmaf3nahme in Anspruch genommen.

5.6 Schulausbildung

B Theis PKU  # D Stichprobe * M Nord D Stichprobe *2)  OSimon PKU #)

AnE’aben (%)
S & 8

=
(€]

10

T i

Hauptschulabsch Realschulabschl.1)  Abi/Fachabi ohne Abschl. keine Ang. noch in der Schule

Abb.5.6.1 Angaben zu den erreichten Schulabschliissen der Theis-PKU-Grupp, der deutschen
und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014) sowie der
Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008). (Siehe auch Tab. 5.6.1)

#) Bei Simon gibt es nur: keine Angaben oder anderes, die Angabe: ohne Schulabschluss fehlt (Simon
2008).

*) Sonderauswertung aus dem Mikrozensus 2012 (Statistisches Bundesamt 2014.

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):

Ergebnisse des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz.

Die einzelnen Werte werden ohne Ruicksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
1) Einschl. Abschluss an einer polytechnischen Oberschule der DDR.

2) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern
(Statistisches Bundesamt 2014).
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14 B Theis PKU% @ Deutschland *% [mNordD% *3) O Simon PKU % 1)

12

10

Angaben (%)

Schiiler 2) Azubi Student

Abb.5.6.2 Angaben zur derzeitigen Ausbildung der Theis-PKU-Gruppe, der deut-
schen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014)
sowie der Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008), von denen, die noch keine abgeschlossene Schul-
oder Berufsausbildung haben. (Siehe auch Tab. 5.6.2)

1) Die Angaben: derzeit Schuler, Azubi oder Student wird bei Simon PKU als Prozentzahl derer, die
sich noch in einer Ausbildung befinden, angegeben. Die Zahl wurde von der Verfasserin der vorliegen-
den Arbeit auf die Gesamtgruppe umgerechnet (Simon 2008).

Angaben des Mikrozensus:

*) Sonderauswertung aus dem Mikrozensus 2012 — Bevélkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren
in Privathaushalten am Hauptwohnsitz (Statistisches Bundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):

Die einzelnen Werte werden ohne Ruicksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
2) Mikrozensus: Einschl. Schiler an beruflichen Schulen.

3) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
(Statistisches Bundesamt 2014)
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5.7 Hochster Berufsabschluss

W Theis PKU  # Deutschland * [ Nord D *4) [OSimon PKU 1)
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abgeschl. Lehre 2) Meister 3) Univ./Fachhochsch. ohne k.A.
Abschluss Berufsausbildung
Abb. 5.7 Angaben zum hoéchsten erreichten Berufsabschluss der Theis-PKU-

Gruppe, der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches
Bundesamt 2014) sowie der Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008). (Siehe auch Tab. 5.7)

1) Simon 2008
Angaben des Mikrozensus:

*) Sonderauswertung des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz (Statistisches Bundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):
Die einzelnen Werte werden ohne Ricksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen

sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfligige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
2) Mikrozensus: Einschl. Berufsfachschulabschlisse.

3) Mikrozensus: Einschl. Abschlisse an Berufs- und Fachakademien.

4) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern
(Statistisches Bundesamt 2014).
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5.8 Beschaftigungs- und Einkommensverhiltnisse

Beschaftigungsverhaltnisse

H Theis PKU 1) # Deutschland * [MNord D * 3) OSimon PKU 2)

Angaben Beschiftigungsverhaltnisse (%)
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Abb. 5.8 Beschaftigungsverhiltnisse der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und
norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014) sowie der Si-
mon-PKU-Gruppe (Simon 2008). Schiiler, geringfiigig Beschiftigte in einem 400€ Job sowie
Hausfrauen und Hausmanner sind nicht in die Auswertung einbezogen worden. (Siehe auch Tab.
5.8)

k.A.: keine Angaben

1) Betrifft 53% der Befragten Theis-PKU-Gruppe. Schiiler, geringfligig Beschaftigte in einem 400€ Job
sowie Hausfrauen und Hausmanner sind nicht in die Auswertung einbezogen worden.

2) Betrifft 73% der Befragten (Simon 2008)

*) Sonderauswertung des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz (Statistisches Bundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):
3) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
Die einzelnen Werte werden ohne Rucksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen

sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfligige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).
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Einkommensverhaltnisse

H Theis PKU # Deutschland * ONord D *

Angaben (%)
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Abb.5.9a Art und Hohe des Einkommens bis 2000€ der Theis-PKU-Gruppe und

der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt
2014). (Siehe auch Tab. 5.9)

M Theis PKU Deutschland*  ONord D*4)
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Familieneinkommen sonstige
Einnahmequelle 3)
Abb.5.9b Art und Hohe des Einkommens ab 4000€, und anderer Einnahmequellen,

der Theis-PKU-Gruppe und der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des
Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014). (Siehe auch Tab. 5.9)

Angaben des Mikrozensus:

*) Sonderauswertung des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz (Statistisches Bundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):

1) Mikrozensus: Einkommensgrenze: 900 €.

2) Mikrozensus: Einkommensgrenze: 900 — 2000 €.

3) Mikrozensus: Sonstige Einkommensquellen kénnen beispielsweise sein: Rente/Pension, Elterngeld,
BAfOG.

4) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
5) “Keine Angabe“ wurde mit der Position “Sonstige Einkommensquelle® erganzt, um in der Vorgabe
nicht enthaltene Einkommensquellen abdecken zu kdnnen (Statistisches Bundesamt 2014).

Die einzelnen Werte werden ohne Ruicksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen

sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).
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5.9 Familienstand und Wohnsituation

M Theis PKU % Deuschland *6,7,8) MNordD *5,6,7,8) DOSimonPKU 1) [OGalaktosdmie 2)

Angaben (%)
w N
o o

N
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verheiratet Mit Kindern 3)  Lebensgem. 4) allein gesch. neuer bei d. Eltern
Partner
Abb. 5.10 Soziodemographische Daten, Beziehungsstatus, Kinder im gemeinsa-

men Haushalt und Wohnsituation der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und norddeutschen
Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014), der Simon-PKU-Gruppe (Si-
mon 2008) sowie der Galaktosamie-Gruppe (Hoffmann 2012). (6,7,8).

1) Simon hat nur unterschieden in ledig, ehedhnliche Gemeinschaft und verheiratet. Bei Wohnstatus
sind eheahnliche Gemeinschaft und verheiratet nicht unterschieden (Simon 2008).
Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit hat die Daten umgerechnet zur besseren Ubersichtlichkeit.

2) (Hoffmann 2012)

*) Ergebnisse des Mikrozensus 2012 — Bevolkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in Privat-
haushalten am Hauptwohnsitz (StatistischesBundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014)

3) Mikrozensus: Nur Kinder unter 18 Jahren bzw. Kinder, die noch Schiler sind.

4) Mikrozensus: Einschl. Paargemeinschaften mit Kind(ern).

5) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.

6,7,8) Die Auspragungen des Familienstandes entsprechen nicht den in der amtlichen Statistik sonst
Ublichen Auspragungen, wurden hier jedoch soweit moglich an die Vorgaben angepasst. Dennoch
erforderte die Anpassung an die Vorgaben eine Erweiterung der Auspragungen. Es handelt sich hierbei
um “Sonstige Paarbeziehungen®, “Alleinerziehende® und “Alleinstehende® (Statistisches Bundesamt
2014).

Anmerkung der Verfasserin der vorliegenden Arbeit: Diese Angaben sind nicht in die Grafik
aufgenommen worden, da in der Theis-PKU-Gruppe diese Angaben nicht auftreten. Diese Angaben
sind in der Tabelle des Anhanges aufgefuhrt.

Die einzelnen Werte werden ohne Ricksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).
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5.10 Somatische Daten

OBlau

OBraun

Abb. 5.11.1 Prozentuale Verteilung der Augenfarbe (in Prozent) in der Theis-PKU-
Gruppe. (Siehe auch Tab 5.11.1)

N=30 (Zwei der befragten Manner machten keine Angaben)

Abb.: 5.11.2 Prozentuale Verteilung der natiurlichen Haarfarbe (in Pro-
zent) in der Theis-PKU-Gruppe. (Siehe auch Tab. 5.11.2)

N=31 (Einer der befragten Manner machte keine Angabe)
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KorpergroRe und Gewicht
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Abb. 5.12.1 KorpergroRen der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus, Angaben

der geschlechtsspezifischen Mittelwerte ohne Angabe der Varianz, diese ist in der Tabelle 5.12.2
angegeben (Statistisches Bundesamt 2011). (Siehe auch Tab. 5.12.2.)
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Abb. 5.12.2 Body-Mass-Index der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus, Anga-
ben der geschlechtsspezifischen Mittelwerte ohne Varianz, diese sind in Tabelle 5.12.2 angege-
ben (Statistisches Bundesamt 2011). (Siehe auch Tab. 5.12.2)
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5.11 Begleiterkrankungen und Arztkontakte
8 Patienten gaben keine Begleiterkrankungen an.

10 Patienten leiden an Allergien, 6 an Krankheiten der Knochen und des Sehnenap-
parates, 3 leiden an Glaukom, 3 an lokalen Infektionen, 2 an Schilddrisenerkrankun-

gen, 2 an psychischen Erkrankungen, 2 an Akne.

Weitere Begleiterkrankungen mit jeweils Einzelnennung sind: Neurodermitis, Pso-

riasis, Zoliakie, Schwindel, Neuralgie, Tinnitus.

Die Anzahl der Arztkontakte schwankt. 4 Patienten gaben an, im vergangenen Jahr
keinen Arzt aufgesucht zu haben, 2 sind in regelmafiger Psychotherapie, zwei hatten
mehr als 25 Arztkontakte. Jeweils ein Patient hatte 10 bzw. 12 Arztkontakte, die Gbri-

gen Patienten gaben zwischen 2 und 4 Kontakte an.

5.12 Elterliche Bildung der Patienten

Aus ethischen Griinden ist an dieser Stelle zu erwahnen, dass im selbst erstellten Fra-
gebogen (siehe Anhang) die Ausbildungsergebnisse der Eltern erfragt wurden. Die
Angaben der Patienten hierzu liegen vor. Das Fehlen der Angaben in diesem Kapitel

wird im Kapitel Diskussion erlautert.
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6 Diskussion
6.1 Diskussion der Patientenauswahl

Fur Untersuchungen von Patienten einer Diagnosegruppe konnen Patienten aus einer
Patientenkartei einer Ambulanz bzw. Klinik oder aus Selbsthilfegruppen bzw. Patien-

tenorganisationen rekrutiert werden.

Cohen vertritt die Ansicht, dass Patienten mit grol3en gesundheitlichen Problemen und
unzureichendem Coping in Spezialambulanzen bzw. Kliniken Uberreprasentiert sein
kénnten, da die Patienten mit weniger Einschrankungen keine Spezialambulanz auf-
suchen (Cohen 2010).

Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit schlieRt sich den Uberlegungen Cohens nicht
an. Denn Im Gegensatz zu Cohen zieht sie wie Enns (2010) in Betracht, dass gerade
Patienten mit hoher Adharenz und guten Behandlungsergebnissen in einer Spezial-
ambulanz Uberreprasentiert sind, und dass von ihnen auch eine hohere Adharenz in
der Befragung zu erwarten ist, wahrend die Patienten mit einer niedrigen Adharenz
und evtl. schlechtem Outcome die Spezialambulanz gar nicht mehr regelmafig in An-
spruch nehmen, sondern allenfalls bei einer Verschlechterung des Gesundheitszu-

standes Kontakt aufnenmen.

Janing weist darauf hin, dass unter den Teilnehmern von Selbsthilfegruppen Frauen
mit durchschnittlich 75% Uberreprasentiert sind und dass der Altersdurchschnitt mit 51
Jahren sehr hoch ist. Daruber hinaus suchen uberdurchschnittlich viele Alleinstehende
solche Organisationen auf (Janing 1999). SchlieBlich kdnnen die Beweggrinde, eine
Selbsthilfegruppe aufzusuchen (Verzweiflung, Angst vor dem Allein sein) zu einer Ver-
schiebung hin zu Patienten mit Coping-Problemen (Cohen 2010) und erhdhten Lei-
densdruck fuhren (Janing 1999).

In Abwagung der beiden Rekrutierungsmethoden sah die Verfasserin der vorliegenden
Arbeit nur fragliche Nachteile bei der Rekrutierung aus einer Spezialambulanz, aber
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sichere Nachteile bei der Rekrutierung aus einer Selbsthilfegruppe. Aulerdem war ihr
wichtig, mehr als 30 Patienten zu rekrutieren, um die Ergebnisse (deskriptiv-) statis-
tisch bearbeiten zu konnen. Sie ging wie Enns davon aus, dass die Treue zum Thera-
peuten in der Spezialsprechstunde eine hohere Rucklaufquote der Fragebdgen erwar-
ten lieR, als die anonyme Kontaktaufnahme zu Mitgliedern einer Selbsthilfegruppe
(Enns 2010).

Wegen der geringeren Nachteile und wegen der erwarteten hoheren Rekrutierungs-
chance entschied sie sich fur eine Rekrutierung aus der Patientenkartei der Stoffwech-

sel-Spezialsprechstunde von Prof. Dr. Clemens an den Helios-Kliniken Schwerin.

Unter den so ausgewahlten und angeschriebenen Patienten war die Geschlechter-
verteilung annahernd gleich (Manner 43%, Frauen 57%). Die Uberreprasentation von
Frauen, die nach Janing bei einer Rekrutierung aus Selbsthilfegruppen zustande ge-

kommen ware, konnte also vermieden werden (Janing 1999).

6.2 Diskussion der Auswahl des Messinstrumentes

Zur Erhebung der Lebensqualitat steht eine Vielzahl von psychometrischen Messin-
strumenten zur Verfigung. Schumacher gibt in “Diagnostische Verfahren zu Lebens-
qualitdt und Wohlbefinden* eine Ubersicht tber 71 deutschsprachige Instrumente
(Schumacher 2003).

Mehr als 900 internationale Instrumente, in zahlreichen Ubersetzungen, sind in der
Datenbank “PROQOLID database” des “Mapi Research Trust® enthalten. Als registrier-
tes Mitglied ist es mdglich die Instrumente zu sichten und zu bestellen (Mapi Resarch
Trust 2001-2015). Da die Verfasserin der vorliegenden Arbeit keine kostenpflichtige
Registrierung vorgenommen hat, ist ihr die Zahl der deutschsprachingen Instrumente

in dieser Datenbank nicht bekannt.

Bei den Messinstrumenten wird zwischen generischen, d.h. krankheitsubergreifenden,
krankheitsspezifischen und therapiebezogenen Instrumenten unterschieden. (Patrick
1989). Zunachst musste demnach die Entscheidung fur eine der genannten Katego-

rien getroffen werden (Bullinger 2006).
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In der Literatur waren keine krankheits- oder therapiebezogenen Instrumente fur die

PKU zu finden. Deshalb kam fur die vorliegende Studie nur ein generisches Instrument

in Frage.

Far die Auswahl unter den verschiedenen generischen Instrumenten wurden folgende

Kriterien angesetzt:

Das Instrument muss in deutscher Sprache vorliegen (die Ubersetzung eines
Messinstrumentes unterliegt strengen Kriterien, eine eigene Ubersetzung wird
den Qualitatsanforderungen des Instrumentes nicht gerecht (Bullinger 1996b).
Das Konzept soll schwerpunktmafig die psychische, physische und soziale Di-
mension erfassen, und dabei sowohl das Vermdgen als auch das Befinden in
diesen Dimensionen abbilden.

Das Instrument muss die Kriterien der Validitat, Sensitivitat und Reliabilitat er-
fullen.

FUr das Instrument mussen Vergleichsdaten von Patientengruppen mit anderen

chronischen Diagnosen sowie auch von einer Normstichprobe vorliegen.

Die Auswahl es Messinstrumentes erfolgte in drei Schritten:

1.

PubMed Recherche unter den Suchworten “Quality of life and Phenylketonuria®

2. Suche in den Rechercheergebnissen nach Studien, die ein deutschsprachiges

Instrument angewendet haben.

Beurteilung der genutzten deutschsprachigen Instrumente auf Eignung nach
den genannten Kriterien. Hierzu wurde die Beschreibung der Testverfahren in

Schumachers “Diagnostische Verfahren zu Lebensqualitat und Wohlbefinden®
genutzt (Schumacher 2003).

Die Suche in PubMed ergab 79 Ergebnisse. Die Durchsicht der Studien ergab, dass

nur in acht der genannten Studien ein generisches Instrument angewendet wurde. Von

diesen acht Studien wurde in nur drei Studien eine vergleichbare Patientengruppe (Ju-

gendliche und Erwachsene) untersucht. Unter diesen drei Studien waren zwei Studien

(Simon 2008; Miitze 2011b), die ein deutschsprachiges Instrument verwendet hatten.
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Die von Simon (2008) und Mutze (2001b) eingesetzten Instrumente unterscheiden sich

in ihrem Konstrukt grundlegend.

Simon verwendete in ihrer Studie den von Siegrist entwickelten PLC (Profil der Le-
bensqualitat chronisch Kranker) (Siegrist 1996), der die “gesundheitsbezogene Le-
bensqualitat” in drei Dimensionen erfasst (dies sind die physische, psychische und

soziale Dimension), die der Patient subjektiv bewertet.

Mitze verwendete fir seine Studie den von Fahrenberg entwickelten FLZ (Fragebo-
gen zur Lebenszufriedenheit), der eine deutsche Version des QLS (Questions on Life
Satisfaction, general modul) ist (Fahrenberg 2000). Der FLZ ist auch dem Namen nach
ein Instrument zur Erhebung der subjektiven Zufriedenheit mit objektiven Lebensum-

standen.

Schon im Kapitel “Entwicklung der Lebensqualitatsforschung“ weist die Verfasserin der
vorliegenden Arbeit darauf hin, dass es sich bei dem “Zufriedenheitsmodell® um ein
eigenes Konzept handelt, das vom Konzept der “gesundheitsbezogenen Lebensqua-

litat* zu unterscheiden ist (Bullinger 2014).

Da das Ziel der vorliegenden Arbeit, wie in der Einleitung beschrieben, die Untersu-
chung der “gesundheitsbezogenen Lebensqualitat® der eigenen Patienten ist, kam fur

die vorliegende Arbeit nur der schon von Simon (2008) benutzte PLC in Frage.
Zusammengefasst erfullt der PLC die aufgestellten Kriterien, denn:
e Der PLC istin Deutsch verfasst.

e Der PLC erfasst die LQ, Uber Befinden und Vermdgen in der physischen, psy-
chischen und sozialen Dimension (Siegrist 1996).

¢ Der Reliabilitatskoeffizient “Cronbachs’s Alpha“ ist fur den PLC gut bis befrie-
digend beurteilt. Der Test weist eine gute Validitat und Sensitivitat auf (Siegrist
1996).

e Es liegen Vergleichsdaten einer PKU-Gruppe (Simon 2008), einer Galaktosa-
mie-Gruppe (Hoffmann 2012) und einer reprasentativen deutschen Stichprobe

vor (Laubach 2001). Im Manual des PLC sind weitere Studienergebnisse
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verschiedener chronischer Erkrankungen enthalten (Siegrist 1996), die sich in
der Alterszusammensetzung jedoch deutlich von den eigenen Patienten

unterscheiden und deshalb nicht in die Betrachtungen einbezogen wurden.

6.3 Diskussion der Ergebnisse der Lebensqualitat

Innerhalb der Theis-PKU-Gruppe bestanden signifikante geschlechtsspezifische Un-
terschiede in den Skalen “Negative Stimmung® und “Zugehdrigkeitsgefuhl®. In beiden
Skalen haben die Manner signifikant hohere MW als die Frauen angegeben (p=
0,0125, bzw. p= 0,0272). Die hdheren MW der Manner in den Skalen “Leistungsver-
mdgen”“ und “positive Stimmung“ unterschieden sich nicht signifikant (p= 0,266, bzw.

p= 0,201) von denen der Frauen.

Der hohe Wert in der Skala “Negative Stimmung*“ ergibt sich aus Umpolung der Ant-
wortskala 0-4 im Rahmen der Auswertung. Ein hoher Wert entspricht einer geringen

Auspragung dieser Stimmung.

Die Skala “Negative Stimmung“ bildet zusammen mit den Skalen “Genuss- und Ent-
spannungsfahigkeit* und “Positive Stimmung® die “Psychische Dimension“ des PLC.
Die Manner der Theis-PKU-Gruppe haben nur in einer der drei Skalen dieser Dimen-

sion, der "Negativen Stimmung" einen signifikant hoheren Mittelwert als die Frauen.

Den signifikant hoheren Werten der Manner in der Skala “Negative Stimmung® stehen
die nicht signifikant hdheren Werte der “Positiven Stimmung" im Vergleich zu den

Frauen gegenuber.

Somit ergibt sich flir die Manner der Theis-PKU-Gruppe, zumindest zum Zeitpunkt der

Befragung, eine geringere Emotionsbreite als fur die Frauen.

Die geringere Anwesenheit “Negative Stimmung“ bei den Mannern der Theis-PKU-
Gruppe kdnnte darin begriindet sein, dass sie sich zum Zeitpunkt der Befragung uber-
zufallig haufig in einer besonders positiven Lebenssituation befanden. Eine Zweitbe-
fragung zu einem spateren Zeitpunkt konnte die Moglichkeit der auRergewohnlichen

Lebenssituation zum Zeitpunkt der Befragung bestatigen oder widerlegen.
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Ein anderer Grund der geringeren Anwesenheit “Negative Stimmung“ der Manner
kdénnte auch sein, dass 54,5% der Manner angaben, sich aktuell immer oder fast im-
mer streng an die Diatvorgaben zu halten, wahrend nur 42,3% der Frauen diese An-
gabe zum Diatverhalten machten. Diese Vermutung konnte durch die Ergebnisse einer
Verlaufsstudie von Bik-Mutanowski (2008) bestatigt werden, der bei seinen Studienteil-
nehmern eine verbesserte LQ nach WiedereinfUhrung der Diat messen konnte. Die
Vergleichbarkeit seiner Daten mit den Daten der eigenen Patienten ist aber sehr ein-
geschrankt: Zum einen weil in Bik-Mutanowskis Studie die Halfte der Teilnehmer die
Studie abrach, als Hauptgriinde fir den Abbruch wurden Schwierigkeiten in der Dia-
teinhaltung genannt (Bik-Mutanowski 2008), zum anderen weil die Lebensqualitat der
Studienabbrecher nach Abbruch der Studie nicht mehr gemessen wurde. Somit konn-
ten Veranderungen der LQ in dieser Gruppe weder nachgewiesen noch ausgeschlos-
sen werden. Die alleinige Einbeziehung der Ergebnisse der verbliebenen Studienteil-

nehmer kdénnte sogar ein “Falsch-Positiv-Ergebnis* erzeugt haben.

Die Skala “Zugehorigkeitsgefuhl® ist die zweite Skala, in der die Manner der Theis-
PKU-Gruppe signifikant hohere Werte als die Frauen der Gruppe angaben. Diese
Skala stellt zusammen mit der Skala “Kontaktvermdgen® die soziale Dimension des
PLC dar. Sie umfasst “die Aspekte des erfahrenen sozio-emotionalen Rickhaltes in
Form von Nahe, Zuwendung und Hilfeleistung, sowie die Abwesenheit von Geflhlen

der Einsamkeit und des Ausgeschlossen seins.” (Siegrist 1996, S. 42)

Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit geht davon aus, dass in den meisten Familien
die Nahrungszubereitung, und damit die Diat-Einhaltung der Manner, durch Frauen
erfolgen. Diese Hinwendung und Flrsorge kann dazu gefiuhrt haben, dass die Manner
ein hoheres Geflhl der “Zugehdrigkeit empfanden als die Frauen, die sich um ihre

“Belange” stets selber kimmern mussen.

Ebenso wie innerhalb der Theis-PKU-Gruppe gab es auch innerhalb der reprasentati-
ven Stichprobe von Laubach und innerhalb der Simon-PKU-Gruppe signifikante ge-

schlechtsspezifische Unterschiede in einzelnen Skalen (Laubach 2001; Simon 2008).
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Hoffmann hat in seiner Galaktosamie-Gruppe keine signifikanten geschlechtsspezifi-

schen Unterschiede beschrieben (Hoffmann 2012).

In der reprasentativen deutschen Stichprobe fand Laubach in zwei Skalen ge-
schlechtsspezifische signifikante Unterschiede, diese Unterschiede bestanden in der
Skala “Leistungsvermogen® (einzige Skala der physischen Dimension) und in der
Skala “Genuss-und Entspannungsfahigkeit® (eine von 3 Skalen der psychischen Di-
mension). In beiden Skalen waren die Mittelwerte der Manner signifikant hdher als die

der Frauen.

Bei Simon bestand nur in einer Skala des PLC ein signifikanter geschlechtsspezifi-
scher Unterschied, dies war die Skala “Positive Stimmung®, in der die Manner signifi-
kant héhere MW hatten als die Frauen der Gruppe. Diese Skala bildet zusammen mit
den Skalen “Negative Stimmung“ und “Genuss- und Entspannungsfahigkeit® die “Psy-

chische Dimension“ des PLC.

Es ist festzustellen, dass bei den eigenen Patienten und in den Vergleichsgruppen, mit
Ausnahme der Galaktosamie-Gruppe, signifikante geschlechtsspezifische Unter-
schiede in einzelnen Skalen bestanden (Hoffmann 2011; Laubach 2001; Simon 2008).
Die Unterschiede betrafen jeweils Skalen unterschiedlicher Dimensionen. Der PLC
sieht keinen Summenscore der 6 Skalen vor, dennoch lasst der signifikante Unter-
schied nur einer Skala innerhalb einer Dimension in den Augen der Verfasserin der
vorliegenden Arbeit nicht auf signifikante Unterschiede der Dimension als Ganzes

schlielRen.
Die Tatsachen,

» dass in der Theis-PKU-Gruppe keine geschlechtsspezifischen Unterschiede einer

ganzen Dimension nachgewiesen wurden,

* dass die Gesamtteilnehmerzahl der eigenen Gruppe mit 32 nur gerade eben Uber 30

lag, der Mindestzahl, die gerade noch eine statistische Auswertung erlaubt,

fuhrten zu der Entscheidung, im Weiteren die Ergebnisse geschlechtsunabhangig zu

diskutieren.
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Wie in den Abbildungen 5.4.1a und 5.4.1b dargestellt bestehen signifikante Unter-
schiede zwischen der Theis-PKU-Gruppe und der reprasentativen Stichprobe von Lau-
bach in den PLC-Skalen “Leistungsvermogen® (p=0,0058) und “Kontaktvermogen®
(p=0,001), in beiden Skalen liegen die Werte der Theis-PKU-Gruppe Uber der repra-
sentativen Stichprobe (Laubach 2007).

113 113

In den PLC Skalen “Genuss und Entspannungsfahigkeit, “Positive Stimmung®, “Ne-
gative Stimmung“ und “Soziale Zugehdrigkeit* bestehen keine signifikanten Unter-
schiede (Laubach 2001).

Zwischen der Theis-PKU- und der Simon-PKU-Gruppe bestehen in keiner Skala sig-
nifikante Unterschiede (Simon 2008). Die Simon-PKU-Gruppe weist auch im Vergleich
mit der reprasentativen Stichprobe von Laubach keine signifikanten Unterschiede auf
(Simon 2008; Laubach 2001).

Im Vergleich zur Theis-PKU-Gruppe ist die Beurteilung des “Kontaktvermdgens® der
Galaktosamie-Gruppe signifikant niedriger. Im Vergleich zur reprasentativen Stich-
probe von Laubach hat die Galaktosamie-Gruppe in der Skala “Positive Stimmung®
signifikant niedrigere Werte (Laubach 2001, Hoffmann 2011).

In der Skala “Positive Stimmung* unterscheidet sich die Galaktosamie-Gruppe weder
von der Theis-PKU- noch von der Simon-PKU-Gruppe signifikant (Hoffmann 2011;
Laubach 2001; Simon 2008).

Eine Erklarung fur die geringflgig schlechtere Beurteilung der LQ der Galaktosamie-
Gruppe im Vergleich zur reprasentativen Stichprobe und den beiden PKU-Gruppen
kann darin begriindet sein, dass das psychosoziale und kognitive Outcome dieser Pa-
tienten auch unter Diat schlechter ist (Schadewaldt 2010; Bosch 2004) als das von
PKU-Patienten (Bosch 2009).

Eine andere Erklarung fur die schlechtere Beurteilung der LQ dieser Gruppe kann in
der Auswahl der Patienten begriindet sein. Fur diese Studie wurden die Mitglieder ei-
ner Patientenorganisation fur Galaktosamie-Patienten befragt. Wie in der Diskussion
der Patientenauswahl angefuhrt, kann diese Art der Rekrutierung zu einer Negativ-
Selektion fuhren, was die niedrige Einschatzung der LQ ebenfalls erklaren kann
(Janing 1999).
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Die Skala “Leistungsvermogen®, in der die Theis-PKU-Gruppe signifikant hohere
Werte hat als die reprasentative Stichprobe von Laubach (Laubach 2007), ist die ein-

zige Skala der physischen Dimension.

Die hohere Einschatzung der Theis-PKU-Gruppe in dieser Dimension kann das Er-
gebnis der hohen Diat-Adharenz in allen Lebensphasen und der hohen Rate der er-
reichten Zielwerte sein, die ein optimales physisches und psychisches Outcome er-
brachten. Diese Einschatzung kann auch ein Zufriedenheitsparadox sein: Der Patient
muss kein objektiv hohes Leistungsvermdgen haben, um ein solches zu empfinden
(Herschbach 2002).

Schliel3lich kann dieses Empfinden nach Ansicht der Verfasserin der vorliegenden Ar-
beit auch gestarkt sein durch die Anerkennung der erbrachten Leistungen durch die
Umwelt, die Leistungen chronisch Kranker, sozusagen als Nachteilsausgleich, hoher

bewerten als die von gesunden Menschen.

Die Skala “Kontaktvermdgen® ist die zweite Skala, in der die Theis-PKU-Gruppe im
Vergleich zur reprasentativen Stichprobe von Laubach (Laubach 2001) signifikant ho-
here Werte angab. Die hohere Beurteilung des eigenen “Kontaktvermdgens® der
Theis-PKU-Gruppe im Vergleich zur reprasentativen Stichprobe von Laubach (2001)
kann durch die Teilnahme an Patientenwochenenden auf Usedom geschult worden
sein. Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit geht davon aus, dass die Patienten, die
angaben an einer Rehabilitationsmalinahme teilgenommen zu haben, diese in Use-
dom durchgeflhrt haben, da diese Veranstaltung die einzige ihrer Art in Deutschland
ist und seit 1995 stattfindet.

Die Fahigkeit zum Aufbau sozialer Bindungen steht aus Sicht der Verfasserin der vor-
liegenden Arbeit sowohl im Zusammenhang mit der Beschaftigung und dem Aus-
tausch uber Krankheit, Therapie und neue wissenschaftliche Erkenntnisse sowohl mit
Patienten und Therapeuten im Rahmen dieser Patientenwochen, als auch mit dem
Ausbildungsniveau, das vergleichbar ist mit dem Mikrozensus (Statistisches Bundes-

amt 2014). Eine weitere mogliche Erklarung fur das hohe Kontaktvermogen der eige-
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nen Patienten kann nach Meinung der Verfasserin der vorliegenden Arbeit darin be-
grundet sein, dass die Patienten durch die intensive psychische und soziale Zuwen-
dung sowohl durch den ambulanten Therapeuten als auch wahrend der Schulungen
auf Usedom sehr erfolgreiche Coping Methoden entwickelt haben, die die Ausbildung
einer Personlichkeit forderte, die eine Offenheit im Umgang mit der eigenen Krankheit
und anderen Menschen ermaoglicht. Die Verbindung dieser Personlichkeitsmerkmale
und das gute Outcome der Erkrankung unter Diat ist nach Meinung der Verfasserin

dieser Arbeit eine weitere Grundlage des hohen Kontaktvermogens.

Die hohere Fahigkeit zu sozialen Bindungen der Theis-PKU-Gruppe im Vergleich zur
Simon-PKU-Gruppe und zur Galaktosamie-Gruppe (Simon 2008; Hoffmann 20117) fin-
det sich wieder in der hoheren Zahl der Personen, die in Ehe- oder eheahnlichen Ver-

haltnissen leben.

Im Unterschied zur Theis-PKU-Gruppe hat die Galaktosamie-Gruppe in der Skala
“Kontaktvermdgen® signifikant niedrigere Werte (Hoffmann 2012). Das geringere Kon-
taktvermogen der Galaktosamie-Gruppe spiegelt sich auch darin wider, dass 39% an-
geben, dass ihr Sozialleben von der Krankheit nachteilig beeinflusst wird, 44% mdgen
mit Fremden nicht Uber ihre Krankheit sprechen und 20% empfinden einen allgemei-

nen krankheitsbezogenen Nachteil (Hoffmann 2012).

Eine Erklarung flr das schlechtere Kontaktvermdgen dieser Patienten kdnnte das
schlechtere psychosoziale Outcome dieser Patienten trotz Diat (Schadewaldt 2010;
Bosch 2004) im Vergleich zu PKU-Patienten (Hoffmann 2012) sein.

Die empfundene Lebensqualitat der eigenen Patienten ist in zwei Skalen signifikant

hoher als in der reprasentativen deutschen Stichprobe.

Die gute selbstempfundene LQ von jugendlichen und erwachsenen chronisch Kran-
ken, in diesem Fall PKU-Patienten, wurde durch zahlreiche Untersuchungen der LQ
bei anderen chronischen Krankheiten bestatigt. Herschbach hat in seiner Arbeit 30 LQ-

Studien verschiedener Diagnosegruppen verglichen. Die Auswertung ergab, dass Pa-
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tienten mit psychosomatischen Erkrankungen die geringste Lebensqualitat empfan-
den, wahrend Morbus-Hodgkin-Patienten in Remission eine héhere LQ empfanden als
die Normalbevdlkerung. Die hochste LQ gaben Krebspatienten in Remission oder Re-
habilitation an, zum Teil auch hoher als die Normalbevdlkerung. All diese Studien be-
legen, dass Krankheit oder Behinderung nicht mit einer schlechten LQ einhergehen
mussen. Herschbach nennt dies das “Zufriedenheitsparadox®, oder “Disposition zum

Gluck® als positives Ergebnis eines erfolgreichen Copings (Herschbach 2002).

Andererseits gab es auch Studien, in denen die Lebensqualitat von PKU-Patienten
nicht héher ist als in reprasentativen Vergleichsgruppen (Bosch 2007; Thimm 2013;
Eiser 2013; Landolt 2002). Diese drei letztgenannten Studien waren allerdings das
Ergebnis einer Fremdbefragung der Eltern zur LQ ihrer Kinder. Die Fremdeinschat-
zung der LQ durch die Eltern war regelmaRig in einigen Skalen niedriger sowohl als
die Selbsteinschatzung der betroffenen Kinder und auch niedriger als die Selbstein-

schatzung der LQ in reprasentativen Normstichproben.

Die Feststellung, dass die Fremdbefragung im Ergebnis niedrigere Werte der Lebens-
qualitat ermittelte als die Selbstbefragung, entspricht der “objektiven* Einschatzung
von eingeschrankter Lebensqualitat chronisch Kranker unter lebenslanger Diat. Die
Tatsache, dass die hohere Selbsteinschatzung der eigenen LQ durch chronisch
Kranke sich von der “objektiven® Beurteilung und Beobachtung durch Andere unter-
scheidet, wird als Zufriedenheitsparadox bezeichnet (Herschbach 2002), und wirft aus
Sicht der Verfasserin der vorliegenden Studie die Frage auf, ob eine Fremdbefragung
zur Lebensqualitat sinnvoll und aussagefahig ist oder ob nicht vielmehr die LQ der

Befragten, hier der Eltern, gemessen wurde.

Nach Fidika beeintrachtigten vorrangig Stress und soziale Krankheitswahrnehmung
die LQ von PKU-Eltern (Fidika 2013).
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6.4 Diskussion der Adharenz

In der Lebensphase 0-5 Jahre gaben 90% der Befragten an, immer strenge Diat ge-
halten zu haben, in der Lebensphase 6-12 Jahre haben 90% der Befragten entweder
immer streng Diat gehalten oder nur gelegentliche Ausnahmen gemacht. Die Zielwerte

wurden in beiden Lebensphasen zu 50% immer und zu 50% haufig erreicht.

Mit Beginn der Pubertat anderte sich das Diatverhalten beider Geschlechter sehr stark,
nur noch 15% gaben an, sich immer streng an Diatvorschriften gehalten zu haben. Ca.
20% nahmen mehrmals wochentlich eiweil3reiche Nahrung zu sich, 10% verzichteten
nur noch auf Lebensmittel mit sehr hohem Phe-Gehalt, wahrend ca. 15% gar keine
Diatvorschriften mehr einhielten. Hierunter waren zwei Frauen, die anmerkten, dass
ihnen mit 12 Jahren der damalige Therapeut gesagt habe, dass keine Diat mehr erfor-
derlich sei, was bis Mitte der 1980er Jahre der Lehrmeinung entsprach (Clemens
2015).

Entsprechend der Diat war auch das Erreichen der Zielwerte nur bei ca. 10% der Be-
fragten immer gegeben, genauso viele erreichten die Zielwerte in dieser Lebensphase
nie. Etwas weniger als 50% gaben an haufig die Zielwerte erreicht zu haben. Fast
100% der Theis—PKU-Gruppe haben bis 12 Jahre regelmaRig an den empfohlenen

Kontrolluntersuchungen teilgenommen, in der Pubertat waren dies immer noch 60%.

Die nachlassende Adharenz im Diatverhalten mit Eintritt in die Pubertat wurde schon
von anderen Autoren beschrieben (Olsson 2007; Enns 2010; Weglage 1992). Bei Enns
erreichten in allen Altersgruppen deutlich weniger Patienten den angestrebten Zielwert
als in der Theis-PKU-Gruppe (Enns 2010).

Weglage beschrieb die Unkenntnis von jugendlichen PKU-Patienten: 59% der Befrag-
ten gaben an, ohne die Unterstlitzung der Mutter nicht in der Lage zu sein, die Diat-

vorgaben durchflihren zu kénnen (Weglage 1992).

Aktuell kannten 60% der eigenen Patienten ihren personlichen Zielwert, bei mehr als
30% lagen die aktuellen Befunde im Zielbereich. Damit unterschieden sie sich deutlich
von den Befragungsergebnissen von Enns und Weglage, hier hatten nur 12% der be-

fragten Erwachsenen die Zielwerte eingehalten (Enns 2010; Weglage 1992).
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Die hohere Adharenz der eigenen Patienten konnte sich durch die Betreuung im Rah-
men der Spezialsprechstunde erklaren lassen. Die Patienten werden durch ihren
Therapeuten regelmafig Uber die Untersuchungsergebnisse informiert und erhalten
hierzu neben den Laborwerten in einem Arztbrief eine Beurteilung der Stoffwechsel-
lage und Empfehlungen zum krankheitsbedingten Lebensstil. Bemerkenswert ist, dass
fur Ruckfragen sogar die personliche mobile Telefonnummer des Therapeuten ange-
geben ist. Hiermit stellt sich der Therapeut, entsprechend der Forderung von Bullinger
(Bullinger 1996a), den Patienten als Partner auf Augenhdhe an die Seite, was dem
Lebensalter der Befragten Patienten entspricht und sicher ein Grund ist, warum zu-
mindest hier auch erwachsene Patienten die Betreuung in einer Kinderarztsprech-
stunde der Betreuung durch Internisten oder Allgemeinmediziner vorziehen. Aul3er-
dem werden die Patienten, wie schon im Kapitel LQ beschreiben, im Rahmen der Be-
ratung regelmafig und mit Erfolg motiviert, das Angebot PKU-Rehabilitationsmal3-

nahme auf Usedom anzunehmen.

Die Unterschiede kénnen aus Sicht der Verfasserin dieser Arbeit aber auch darauf
zurtckzufuhren sein, dass die Patienten mit hoher Diat-Adharenz auch in der Beant-
wortung der Fragebdgen eine hohere Adharenz haben als die Patienten mit einer nied-
rigen Diat-Adharenz, von denen angenommen werden kann, dass sie auch in der Be-

antwortung der Fragebdgen weniger adharent sind.

6.5 Diskussion der schulischen und beruflichen Ausbildungsergebnisse

In der Befragung zu den erreichten Schulabschlissen und Berufsabschlissen gaben
28% der Theis- und der Simon-PKU-Gruppe an, dass sie noch Schuler, Auszubildende
oder Studenten sind (Simon 2008).

Die Zahl der Schiiler, Auszubildenden und Studenten in der Theis-PKU-Gruppe war
wie in der Simon-PKU-Gruppe in einem geringen, aber nicht signifikanten Ausmaf}
hoher als im Mikrozensus von Deutschland und Norddeutschland, von denen noch

21% in einer Ausbildung waren (Simon 2008; Statistisches Bundesamt 2014).
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Diese geringen Unterschiede konnten auf einer relativ geringeren Zahl der jlingeren
Altersgruppe unter den Befragten der Theis- und Simon-PKU-Gruppe im Vergleich
zum Mikrozensus beruhen, aber auch auf den Unterschieden in der absoluten Anzahl
der Befragten. Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit nimmt an, dass die Angaben

der Theis- und Simon-PKU-Gruppe deshalb vergleichbar sind mit dem Mikrozensus.

In der Theis-PKU-Gruppe entsprach die Zahl der Schulabganger ohne Abschluss de-
nen des Mikrozensus von Deutschland und Norddeutschland, von der Simon-PKU-
Gruppe liegen hierzu keine Angaben vor (Statistisches Bundesamt 2014; Simon 2008).
Einen Hauptschulabschluss erreichten weniger Befragte als im Mikrozensus sowohl
von Deutschland und Norddeutschland, als auch in der Simon PKU-Gruppe (Statisti-
sches Bundesamt 2014; Simon 2008). Einen Realschulabschluss erreichten mehr Teil-
nehmer als im Mikrozensus von Deutschland und in der Simon-PKU-Gruppe, aber we-
niger als im Mikrozensus von Norddeutschland (Statistisches Bundesamt 2014; Simon
2008). Das Abitur (dies schliel3t Fachabiturienten und den Abschluss der polytechni-
schen Oberschule ein) erreichten weniger Teilnehmer als im Mikrozensus von
Deutschland, aber mehr als im Mikrozensus von Norddeutschland und in geringerem
Ausmal auch mehr als in der Simon-PKU-Gruppe (Statistisches Bundesamt 2014, Si-
mon 2008).

Insgesamt ergibt sich, dass die eigenen Patienten in geringeren Ausmal’ hdhere
Schulabschlisse erwarben als im deutschen Mikrozensus und in der Simon-PKU-
Gruppe. Dieses Ergebnis kann allerdings wiederum beeinflusst sein durch die unter-
schiedliche absolute Anzahl der Befragten des Mikrozensus, der Theis- und auch der
Simon-PKU-Gruppe. Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit nimmt aufgrund der Er-
gebnisse an, dass die erreichten Schulabschlisse der Theis-PKU-Gruppe zumindest
vergleichbar mit dem Mikrozensus und der Simon-PKU-Gruppe sind, auf jeden Fall
nicht schlechter (Statistisches Bundesamt 2014, Simon 2008).

Die Hohe der erreichten Berufsabschlisse der eigenen Gruppe entsprach denen des

Mikrozensus von Deutschland und Norddeutschland (Statistisches Bundesamt 2014).
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Die Zahl derjenigen ohne einen Berufsabschluss war deutlich geringer als im Mikro-
zensus von Deutschland und Norddeutschland und geringfligig geringer als in der Si-
mon-PKU Gruppe (Statistisches Bundesamt 2014; Simon 2008). Die Zahl der Meister-
prufungen (dies erfasst auch die Abschlisse von Berufs- und Fachakademien) und
Hochschulabschlusse war vergleichbar mit dem Mikrozensus von Deutschland und
Norddeutschland, aber hoher als in der Simon-PKU-Gruppe (Statistisches Bundesamt
2014, Simon 2008).

Entsprechend der mit dem Mikrozensus vergleichbaren Bildungsergebnisse der Theis-
PKU-Gruppe waren auch die erzielten Einklnfte vergleichbar mit dem Mikrozensus
(Statistisches Bundesamt 2014).

Dieses Ergebnis bestatigt die Ergebnisse anderer Studien. Deren Schlussfolgerung
war, dass die erfolgreiche Therapie Beeintrachtigungen in der psychosozialen und in-
tellektuellen Entwicklung verhindert hat (Cabalska 1996; Koch 1985; Zeman 1996;
Bosch 2007; Schmidt 1996; Landolt 2002; Koch 2002; Bhat 2005).

Andererseits gibt es auch Studien, die schlechtere Ausbildungsergebnisse von PKU-
Patienten feststellten (Gassio 2005, Weglage 1992; Tiefenthaler 2000; Hendrikx
1994).

Die unterschiedlichen Ergebnisse der schulischen und beruflichen Ausbildungserfolge
konnten Auswirkung von historisch oder regional bedingt unterschiedlichen Therapie-

und Fordermalinahmen sein.

Regionale Unterschiede kdnnten sich evtl. ergeben haben durch eine unterschiedliche
Dichte von Spezialsprechstunden, aber auch durch unterschiedliche nationale
Sozialversicherungssysteme, die den Zugang zu Therapeuten und die Versorgung mit

AS-Mischungen finanziell beinflusst haben kdénnen.

Historisch seien auch die geschmackliche Verbesserung der AS-Mischungen, die zu
einer hoéheren Adharenz gefuhrt haben durfte, und die Weiterentwicklung der
Supplementierung mit Spurenelementen und Mikronahrstoffen im Laufe der
Jahrzehnte genannt. Diese Entwicklung in Deutschland und den Niederlanden konnte

sich widerspiegeln in den Uber 20 Jahre zurlckliegenden Studienergebnissen von
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Weglage und Hendrikx, deren Patienten erst im Laufe der Adoleszenz von diesen

Verbesserungen der Therapie profitieren konnten (Weglage 1992; Hendrikx 1994).

Regional und historisch hat es in den letzten Jahrzehnten zahlreiche Veranderungen
der Bildungssysteme auf Landesebene, national und international gegeben. Alle
Veranderungen durften Einfluss genommen haben auf die unterschiedlichen
Bildungserfolge auch von PKU-Patienten. Diese regionalen und historischen
Unterschiede machen nach Meinung der Verfasserin der vorliegenden Arbeit die
Bewertung der Ausbildungserfolge der PKU-Patienten in den verschiedenen Studien
schwierig bis unmoglich. Der Einfluss des Bildungssystems auf die Bildung
Benachteiligter belegen regelmalig die Studienergebnisse der Organisation flr
wirtschaftliche Zusammenarbeit und Entwicklung (OECD) in ihrem “Programme for
International Student Assessment” (PISA) (OECD 2011).

Die in diesem Kapitel angeflhrten Ergebnisse in Schule, Ausbildung, Beruf und Ein-
kommen spiegeln den grol3en Erfolg der Fruhdiagnose und Frihbehandlung von PKU-
Patienten wider. Vor Einflhrung von Frihdiagnose und Frihbehandlung haben diese
Patienten schwere intellektuelle Defizite entwickelt, die eine lebenslange Betreuung

durch die Familie oder speziellen Einrichtungen erforderlich machten.

6.6 Diskussion der Ergebnisse zu Familienstand und Wohnsituation

Der Anteil der Verheirateten oder der in einer Partnerschaft Lebenden war in der eige-
nen Gruppe leicht hdher als im Mikrozensus von Deutschland und Norddeutschland
sowie in der der Simon-PKU-Gruppe (Statistisches Bundesamt 2014; Simon 2008).

Dementsprechend ist die Anzahl der Singlehaushalte der eigenen Gruppe im Vergleich

zu den anderen Gruppen niedriger.

Die Zahl derjenigen, die noch in hauslicher Gemeinschaft mit den Eltern lebten war in

der Theis-PKU-Gruppe hoher als in der deutschen Normstichprobe, jedoch deutlich
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niedriger als in der Simon-PKU- und Galaktosamie-Gruppe (Statistisches Bundesamt
2014; Simon 2008; Hoffmann 2012).

Die normale Entwicklung von Unabhangig- und Selbststandigkeit von jugendlichen und
erwachsenen PKU-Patienten, wie sie die eigenen Ergebnisse darstellen, wurden
schon in anderen Studien bestatigt (Schmidt 1996; Bosch 2007).

Anderseits gibt es auch Untersuchungen, die wie Simon (2008) zu dem Ergebnis ka-
men, dass PKU-Patienten eine geringere Selbstandig- und Unabhangigkeit haben als
die Vergleichsbevolkerung (Koch1985; Weglage 1992; Gassio 2005; Bhat 2005).

Auch die Unterschiede in der Entwicklung der Selbstandigkeit konnten aus Sicht der
Verfasserin der vorliegenden Arbeit, ebenso wie die Unterschiede im Bildungserfolg,
auf unterschiedlichen regionalen und historischen Betreuungsstandards und
Ausbildungsmadglichkeiten beruhen. So koéonnte die  Strukturschwache
Norddeutschlands ein selbstandiges Leben friher erforderlich machen als dies im
dichtbesiedelten Rheinland der Fall ist, wo mehr Ausbildungsmdglichkeiten und
Arbeitsplatze sozusagen vor der Haustlr liegen. Es ist aber auch moglich, dass
finanzielle Grinde (hdéhere Mieten in Dusseldorf als im landlichen Norddeutschland)

Ursache flr die Unterschiede der Unabhangigkeitsentwicklung waren.

6.7 Diskussion der Haar und Augenfarbe

Eine blaue Augenfarbe gaben 83% der Befragten an, als natiirliche Haarfarbe gaben

87% der Befragten blond an.

Beide Merkmale sind als Symptome des auf dem Tyrosin-Mangel beruhenden Mela-
nin-Mangels, und somit der unbehandelten PKU beschrieben. Bei der Frage nach der
aktuellen Haarfarbe ware es mdglich gewesen, dass im Falle, dass aktuell die blonde
Haarfarbe Uberreprasentiert ware, dies Auswirkung einer fehlenden Einnahme der Ty-
rosin-angereicherten AS-Mischung ist und auf einem daraus resultierenden Melanin-
Mangel beruht (Muntau 2002), oder aber kunstlich erzeugt ist.
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Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit fand in der Literatur nach 1945 keine Verof-
fentlichung zur Verteilung der Haar- oder Augenfarbe der deutschen oder norddeut-
schen Population. Aus moralisch-ethischer Skepsis gegenuber “wissenschaftlichen®
Veroffentlichungen zu diesem Thema in der deutschen Literatur vor 1945 verzichtete
die Verfasserin der vorliegenden Arbeit darauf, hier nach Ergebnissen zu diesem

Thema zu suchen.

Eine Aussage, ob die Haufigkeit der blonden Haar- und blauen Augenfarbe der eige-
nen Patienten im Vergleich zur Normalbevolkerung Uberreprasentiert sind, ist deshalb
nicht moglich. Sollte eine Haufung dieser Merkmale unter den eigenen Patienten vor-
liegen, so konnt man Uber die Ursachen nur Mutmaliungen anstellen, da physiologi-

sche Ursachen in der wissenschaftlichen Literatur nicht zu finden sind.

6.8 Diskussion der Ergebnisse zu Korperlange und Gewicht

Die durchschnittliche Korperlange der eigenen Befragten lag leicht unter der des Mik-

rozensus (Statistisches Bundesamt 2011).

Ein leicht vermindertes Langenwachstum wurde schon in anderen Studien festgestellt.
Eine geringere Korperlange erwachsener PKU-Patienten im Vergleich zu Normstich-
proben war Ergebnis der Untersuchungen von Holm und Thiele (Holm 1979; Thiele
2013).

Auch andere Studien beschaftigten sich mit dem Langenwachstum von PKU-Patien-
ten, es handelte sich hierbei jedoch um Beobachtungsstudien von Kindern in den ers-
ten Lebensjahren, Uber die endgultig erreichten Korperlangen wurde nicht berichtet
(Schéfer 1994; Dobbelaere 2003; McBurnie 1991; Huemer 2007).

Zusammenfassend lasst sich feststellen, dass in keiner Studie ein signifikanter
Unterschied der Korpergrofe, als Endpunkt des Langenwachstums, fur erwachsene
PKU-Patienten festgestellt wurde. Die Tendenz einer leicht verminderten Korperlange
der eigenen Patienten im Vergleich zurm Mikrozensus 2009 entspricht den
Ergebnissen der genannten Studien (Statistisches Bundesamt 2011).

64



6 Diskussion

Auch eine signifikant verminderte Korperlange des eigenen Patientenkollektivs ware
nicht in Beziehung zu setzen mit einem Nahrstoffmangel, denn Dobbelaere hat in einer
Studie zahlreiche Laborbefunde erhoben und konnte keinen Zusammenhang zwi-
schen verzogertem Wachstum und Mangel an Wachstumshormonen oder Nahrstof-

fen, speziell Calcium, nachweisen (Dobbelaere 2003).

Der durchschnittliche BMI von 26 der Theis-PKU-Gruppe lag im Bereich des Uberge-

wichtes und leicht Uber dem deutschen Durchschnitt (Statistisches Bundesamt 2011).

Die Neigung zu Ubergewicht von PKU-Patienten beschrieben bereits andere Autoren
(Miitze 2011b; MacLeod 2009; Burrage 2012; Thiele 2013).

Andere Studien belegten einen BMI, der den Referenzgruppen entsprach (Huemer
2007; Rocha 2012; Robertson 2013; Schéfer 1994; Mc Burnie 1991) oder sogar da-
runter lag (Dobbelaere 2003).

Robertson vermutete einen Zusammenhang von der Neigung zum Ubergewicht und

einem hohen Phe-Spiegel. (Robertson 2013).

Andererseits zeigte Rocha in einem Review, dass andere Autoren keine physiologi-
sche Erklarung fur die Neigung zum Ubergewicht von PKU-Patienten hatten. Fir diese
Autoren kommen als Ursache eine individuelle Disposition, die Zusammensetzung der
Diat (Eiweil3-reduziert und damit Kohlenhydrat- und Fettreich) sowie das metabolische

Syndrom bisher ungeklarter Genese in Frage (Rocha 2012).

Fir den BMI der Theis-PKU-Gruppe gilt, wie schon fur die Kérpergrolde, dass er sich

im Rahmen dessen befindet, was andere Studien zuvor belegten.

6.9 Diskussion der angefiihrten Begleiterkrankungen und Arztbesuche

31% der Patienten der Theis-PKU-Gruppe leiden unter Allergien. Damit besteht kein
signifikanter Unterschied zur Normalbevdlkerung, in der 32-34% unter Allergien leiden
(Langen 2013).
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19% der Theis-PKU-Gruppe gaben Rickenschmerzen an. Damit litten weniger der ei-
genen Patienten unter Rickenschmerzen als die 24% Manner und 30% Frauen einer
deutschen Vergleichsgruppe (Neuhauser 2005). Eine Vielzahl von Rickenschmerzen
tritt ohne somatische Pathogenese auf und wird deshalb auch als psychosomatische
Erkrankung gefuhrt (Liedtke 1990). Somit konnte die geringe Nennung von
Ruckenschmerzen das gute psychische Befinden und erfolgreiche Copingmethoden

der Theis-PKU-Gruppe belegen.

6,3% der Theis-PKU-Patienten gaben an, an einem Glaukom erkrankt zu sein. Damit
lag die eigene Patientengruppe (16 bis 46 Jahre) deutlich Uber der Normalbevolke-
rung, fur die in den Altersgruppen 40 bis 54 Jahre 0,4%, 55 bis 74 Jahre 2,6%, und 75
bis 89 Jahre 7,6% Erkrankungsrisiko angegeben wird (Hommer 2007).

Eine gehaufte Anzahl von Glaukom-Erkrankungen ist flir PKU-Patienten bisher nicht
beschrieben worden. In der Literatur ist auch kein atiologischer Zusammenhang zwi-
schen der PKU und Glaukom diskutiert oder gefunden worden. Die Verfasserin der
vorliegenden Arbeit geht daher von einer zufalligen Glaukom-Haufung in der eigenen
Patientengruppe aus. Andererseits ist der Verfasserin der vorliegenden Arbeit nicht
bekannt, ob in anderen Studien die Mdglichkeit bestand, auch bisher “PKU-unspezifi-
sche Begleiterkrankungen® anzufuhren. Deshalb kdnnte nur die gezielte Befragung in
nachfolgenden Studien Aussagen dazu gewinnen, ob es sich um eine zufallige Hau-
fung von Glaukomen in der Reihe der eigenen Patienten handelt, oder ob es sich um

eine bisher nicht beachtete “PKU-spezifische Begleiterkrankung“ handelt.

Einzelne Patienten gaben lokale Infektionen (Vaginitis und Zystitis) an. Eine Diskus-
sion hierzu erscheint der Verfasserin der vorliegenden Arbeit nicht sinnvoll, da kein
Vergleich zu anderen Studien angestellt werden kann. Die geringe Anzahl der Nen-
nungen lasst jedoch den Schluss zu, dass keine Immunsuppression in der eigenen
PKU-Patientengruppe vorliegt. Ein Zusammenhang zwischen Immunsuppression und

PKU wurde bisher auch nicht beschrieben. Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit
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kann keinen immunpathologischen Zusammenhang zwischen einer Immunsuppres-

sion und der Stoffwechselstérung der PKU herleiten.

Zwei Patienten gaben an, unter Akne zu leiden wobei kein Schweregrad angegeben
wurde (Akne vulgaris oder Akne konglobata), beide Patienten waren unter 18 Jahre.
Diese Anzahl erscheint nach Ansicht der Verfasserin der vorliegenden Arbeit alters-
entsprechend. Aufgrund der geringen Anzahl dieser Altersgruppe unter den Befragten
kann aber keine sichere Aussage dazu gemacht werden, ob PKU-Patienten gehauft
unter Akne leiden. Wie schon bei der bereits diskutierten Begleiterkrankung “lokale
Infektion ist auch hier kein schlissiger pathogenetischer Zusammenhang zwischen
PKU und Akne herzustellen.

Auf die Diskussion der angegebenen Schilddriisenerkrankungen verzichtet die Verfas-
serin der vorliegenden Arbeit, denn die Angabe “Schilddrisenerkrankung® ist sehr un-
spezifisch, es liegen weder Angaben zur Dignitat noch zum Hormonstatus vor, somit

ware eine Diskussion hierzu eher spekulativ als wissenschaftlich.

Verzichtet wird auch auf die Diskussion derjenigen Begleiterkrankungen, die nur ein-
mal genannt wurden. Einfachnennungen von einer so kleinen Anzahl von Befragten

konnen zufallig sein und sind keine quantifizierbare Grole.

Die Zahl der Arztkontakte der Theis-PKU-Gruppe innerhalb der letzten 12 Monate lag
zwischen 0 und >25 (ohne genauere Angaben). Die Mehrzahl (75%) gab 2-4 Arztkon-
takte in den vergangenen 12 Monaten an, vier hatten keinen Arztkontakt. Aus den
Angaben ergibt sich nicht, ob es sich um praventive oder kurative Arztkontakte han-
delte und ob die Arztkontakte im Zusammenhang mit der Grunderkrankung beruck-
sichtigt wurden. Insbesondere bei den vier Nennungen von 0 Arztkontakten ist zu ver-
muten, dass die Arztkontakte im Rahmen der PKU-Sprechstunde nicht in die Angaben

einbezogen wurden.

Auch wenn die Fragestellung und die daraus ermittelten Angaben unprazise sind,
scheint die Anzahl der Arztkontakte sich nicht signifikant von der Normalbevdlkerung
zu unterscheiden; so gibt die Barmer EK fur ihre Versicherten im Mittel 18 jahrliche
Arztkontakte an, die Zahl streut zwischen 0 und 40 (von Maydell 2010).
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Dieses Ergebnis lasst den Schluss zu, dass die gute Betreuung und Adharenz der

eigenen Patienten einer Multimorbiditat praventiv entgegenwirkt.

Psychotherapeutenkontakte wurden von zwei Patienten angegeben. Auch diese An-
gaben sind sehr unspezifisch, da weder eine Diagnose die zur Therapie fuhrte, noch
die Art der Therapie angegeben wurde, so dass sich hierzu keine Diskussion ergeben

kann.

Nur vier Patienten gaben AS-Mischungen als Begleitmedikation an. Da aber typische
Symptome der Hyperphenylalanindmie nicht unter den Begleiterkrankungen angege-
ben wurden, ist davon auszugehen, dass die anderen Patienten die eingenommenen
AS-Mischungen sehr wohl eingenommen haben, aber ganz richtig als Nahrungsmittel
einstuften, und deshalb nicht in der Begleitmedikation auffihrten. Ein Patient gab an
Kuvan® einzunehmen, weitere Begleittherapien waren symptomatische Therapien der

angegebenen Begleiterkrankungen.

68



6 Diskussion

6.10 Diskussion der elterlichen Bildung der Patienten

Im Rahmen der Befragung wurden die Ausbildungsergebnisse der Eltern erfragt, siehe

Anhang.

Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit verfugt nicht Gber ein Statistikprogramm, das
eine Diskriminanzanalyse ermoglicht hatte, einen Zusammenhang der elterlichen Bil-
dung zu einem der anderen Ergebnisse konnte somit nicht hergestellt werden. Dieser
Mangel war der Verfasserin der vorliegenden Arbeit nicht bewusst, als sie den Frage-

bogen erstellte.

Aus den oben genannten Erklarungen ergibt sich, dass die gewonnen Erkenntnisse
uber den Bildungsstand der Eltern der Theis-PKU-Gruppe nicht in der vorliegenden

Arbeit angefuhrt werden, obwohl die Befragten Angaben hierzu machten.

Die “Good Clinical Practice“ (GCP) Richtlinien der Deklaration von Helsinki des Welt-
arztebundes von 1964, zuletzt revidiert 2013, verbietet die Erhebung von Daten, die
keine Studienrelevanz haben. Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit erkennt, dass
sie mit der Erhebung dieser Daten den GCP Richtlinien nicht gerecht wurde. Den Pa-

tienten ist durch diesen Verstol} jedoch kein Schaden entstanden.
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Bei der Phenylketonurie (PKU) handelt es sich um eine heterogene Gruppe phano-
und genotypischer Hyperphenylalaninamien mit autosomal-rezessivem Erbgang. Die

Inzidenz der Krankheit variiert weltweit zwischen den Ethnien.

Die erstmals 1934 von Fglling beschriebene Krankheit wird weltweit seit den 1960er

Jahren durch Neugeborenenscreening erfasst.

Unbehandelt fihrt die PKU zu schwereren geistigen und auch somatischen Entwick-

lungsstorungen.

Die Therapie der klassischen PKU besteht in einer Phenylalanin(Phe)-armen, das
heilt Protein-armen, Ernahrung und einer Protein-Supplementierung in Form einer
Phe-freien Aminosauremischung, die mit Tyrosin und weiteren Nahrstoffen angerei-
chert ist.

Die Behandlung der atypischen PKU erfordert die Gabe von Neurotransmittervorstu-
fen, da das synthetische BH4 nicht die Blut-Hirn-Schranke Uberwindet, eine Phe-arme

Diat ist nicht immer erforderlich.

Bei einer geringen Anzahl von Patienten mit klassischer PKU kann die Gabe des syn-
thetischen BH4 aus derzeit noch nicht ganz geklarten Grinden die Phe-Toleranz stei-

gern.

Lebensqualitat ist ein multidimensionales Konstrukt, das der subjektiven Bewertung
unterliegt. Verschiedene fachspezifische Bewertungen der Lebensqualitat gehen von

anderen Dimensionen aus als die medizinische Messung der Lebensqualitat.

Fir die gesundheitsbezogene Messung der Lebensqualitat in der Medizin stehen zahl-
reiche psychometrische Messinstrumente zur Verfligung. Unterschieden werden ge-

nerische von krankheitsspezifischen Erhebungsinstrumenten.

Fir die PKU steht kein krankheitsspezifisches Instrument zur Verfugung. Fur die Un-
tersuchung der Lebensqualitat wurde in dieser Studie das generische Messinstrument
“Profil der Lebensqualitat Chronisch Kranker (PLC) eingesetzt. Es wurde um ein Fra-
genmodul zur Erhebung soziookonomischer Daten, und Angaben zur Therapie-Adha-

renz sowie somatischer Daten erganzt.
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7 Zusammenfassung

Die Bewertung der Hohe der gesundheitsbezogenen Lebensqualitat durch Eltern oder
Betreuer liegt in vielen Studien unter der Einschatzung der Patienten. Diese Ergeb-
nisse stellen den Unterschied zwischen “objektiver” (Eltern, Betreuer) und “subjektiver*

(Patienten) Beurteilung von Lebensqualitat dar.

Im Ergebnis war die subjektive gesundheitsbezogene Lebensqualitat der eigenen Pa-
tienten im Alter zwischen 16 und 46 genauso hoch wie die einer reprasentativen deut-
schen Stichprobe, und lag in der Einschatzung der “kérperlichen Leistungsfahigkeit*

und “Kontaktvermdgen® sogar Uber der deutschen Stichprobe.

Dieses Zufriedenheitsparadox wird bei vielen chronischen Erkrankungen gefunden.

Ursache hierfur ist die Aneignung angemessener Coping-Strategien.

Die Schul- und Berufsausbildung der eigenen Patienten ist vergleichbar mit einer re-
prasentativen deutschen und norddeutschen Stichprobe, die durch eine Sonderaus-

wertung des Mikrozensus flur die vorliegende Arbeit erstellt wurde.

Der langere Verbleib von PKU-Patienten im elterlichen Haushalt als Hinweis einer ver-
zogerten Selbstandigkeitsentwicklung, von zwei Autoren beschrieben, bestand auch
in der untersuchten eigenen Gruppe, jedoch nicht in der Auspragung der Studiener-

gebnisse der anderen Untersucher.

Mit den eigenen Ergebnissen konnen die Untersuchungen bestatigt werden, die ein

normales sozioOkonomisches Outcome dieser Patientengruppe berichten.

Das Langenwachstum der eigenen Patienten lag leicht unter dem Durchschnitt des
Mikrozensus, der BMI leicht daruber. Diese Phanomene wurden schon von anderen
Autoren beschrieben. Die Therapie- und Kontroll-Adharenz der eigenen Patienten
wurde hoéher angegeben als in anderen Studien mit PKU-Patienten.

Der Anteil der Patienten, deren Serum-Phe-Wert aktuell innerhalb der Zielwerte liegen

korreliert mit diesen Angaben.
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8 Thesen

1. Bei der PKU handelt es sich um eine heterogene Gruppe von Hyperphenylalanin-

amien, mit autosomal-rezessivem Erbgang.

2. Das Outcome der PKU ist therapieabhangig.

3. Die Therapie-Adharenz andert sich in der Pubertat.

4. Die Therapie-Adharenz ist abhangig vom Therapeuten.

5. Es bestehen keine evidenzbasierten Therapieempfehlungen fur die Behandlung von

PKU-Patienten.
6. Lebensqualitat ist ein multidimensionales Konstrukt.
7. Lebensqualitat ist messbar.

8. Lebensqualitat von chronisch Erkrankten kann normal oder besser sein als in der

Normalbevolkerung.

9. Die “Leistungsfahigkeit® und das “Kontaktvermogen® der Theis-PKU-Gruppe ist ho-

her als in der reprasentativen deutschen Stichprobe.

10. Die Aneignung von erfolgreichen Coping-Methoden kann durch den Therapeuten

gefordert werden.

11. Erfolgreich behandelte PKU-Patienten sind nicht krénker als die Normalbevdlke-

rung.

12. Das Bildungsniveau der Theis-PKU-Gruppe ist vergleichbar mit den deutschen und

norddeutschen Vergleichsgruppen des Mikrozensus.
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Tab. Nr.
51
541

54.2.a

54.2Db

54.2.c

5.5.1.1

5.5.1.2

5.5.1.3

5.5.2.1

5.5.2.2

5.5.2.3

5.5.3.1

5.56.3.2

5.5.3.3

5.5.41

5.5.4.2

5543

5.5.5.1

5.56.5.2

55.5.3

Bezeichnung
Altersverteilung der Manner und Frauen der Theis-PKU-Gruppe

Mittelwerte und “p-Wert* fir Frauen und Manner der Theis-PKU-
Gruppe in den PLC-Skalen 1-6

Mittelwerte und “p-Wert* fir die Theis-PKU-Gruppe und Simon-PKU-
Gruppe in den PLC Skalen 1-6

Mittelwerte und “p-Wert* fur die Theis-PKU-Gruppe und reprasentative
deutsche Stichprobe in den PLC Skalen 1-6

Mittelwerte und “p-Wert* fir die Theis-PKU-Gruppe und Galaktosamie-
Gruppe in den PLC Skalen 1-6

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diat-
verhalten von 0-5 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhal-
tung der Kontrolltermine

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Errei-
chen der Zielwerte von 0-5 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diat-
verhalten von 6-12 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhal-
tung der Kontrolltermine von 6-12 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Errei-
chen der Zielwerte von 6-12 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diat-
verhalten von 13-17 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhal-
tung der Kontrolltermine von 13-17 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Errei-
chen der Zielwerte von 13-17 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diat-
verhalten ab 18 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhal-
tung der Kontrolltermine ab 18 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Errei-
chen der Zielwerte ab 18 Jahre

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zu ihrem
derzeitigen durchschnittlichen Diatverhalten

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, wie haufig
derzeit durchschnittlich die Kontrolltermine eingehalten werden

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, ob ihnen
der angestrebte Zielwert aktuell bekannt ist, und ob der letzte gemes-
sene Wert im Zielbereich lag
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5.5.54

5.6.1

5.6.2

5.7

5.8

5.9

5.10

5.11.1
511.2
5.12.1

5.12.2
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Bezeichnung

Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, wie haufig
die gemessenen Phe-Werte derzeit durchschnittlich im Zielbereich la-
gen

Angaben zu den erreichten Schulabschllissen der Theis-PKU-Gruppe,
der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus
sowie der Simon-PKU-Gruppe

Angaben zur derzeitigen Ausbildung der Theis-PKU-Gruppe, der deut-
schen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus sowie der
Simon-PKU-Gruppe, von denen, die noch keine abgeschlossene
Schul- oder Berufsausbildung haben

Angaben zum hdchsten erreichten Berufsabschluss der Theis-PKU-
Gruppe, der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des Mik-
rozensus sowie der Simon-PKU-Gruppe

Beschaftigungsverhaltnisse der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen
und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus sowie der Si-
mon-PKU-Gruppe

Art und Hohe des Einkommens der Theis-PKU-Gruppe und der deut-
schen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus

Soziodemographische Daten, Beziehungsstatus, Kinder im gemeinsa-
men Haushalt und Wohnsituation der Theis-PKU-Gruppe, der deut-
schen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus, der Si-
mon-PKU-Gruppe sowie der Galaktosamie-Gruppe

Verteilung der Augenfarbe in der Theis-PKU-Gruppe
Verteilung der natirlichen Haarfarbe in der Theis-PKU-Gruppe

Kdrperlangen der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus, Angaben
der geschlechtsspezifischen Mittelwerte

Body-Mass-Index der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus
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Anzahl (N) Mittelwert (MW) Minimales (Min) | Maximales (Max)
Alter Alter
Gesamt 32 31,2 16 46
Weiblich 19 31,9 16 45
Mannlich 13 29,8 19 46
Tab. 5.1 Lebensalter von 19 Frauen und 13 Mannern der Theis-PKU-Gruppe.

Manner (N13) | Frauen (N19) p

MW SA MW SA
Leistungsvermoégen 3,1 0,6 2,9 0,4 0,266
Genuss- und Entspannungsvermdégen 2,8 0,8 2,8 0,5 1
Positive Stimmung 2,6 0,8 2,3 0,5 0,201
Negative Stimmung 3,2 0,5 2,6 0,7 0,0123
Kontaktvermdgen 3,0 0,6 3.1 0,5 0,612
Zugehorigkeitsgefuhl 3,2 0,4 2,7 0,7 0,027

Tab. 5.4.1 Mittelwerte und “p-Wert“ fiir Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe

in den PLC-Skalen: “Leistungsvermoégen®, “Genuss und Entspannungsfahigkeit” und “Positive

Stimmung” “Negative Stimmung*“, “Kontaktvermégen* und “Soziale Zugehoérigkeit”. Signifi-
kante Unterschiede p<0,05 durch Unterstreichung kenntlich gemacht.

Theis PKU | Simon PKU | p

(N32) (N67)

MW SA MW SA
Leistungsvermdgen 3.1 0,7 2,9 0,6 0,148
Genuss- und Entspannungsvermdégen 2,7 0,6 2,8 0,7 0,488
Positive Stimmung 2,4 0,7 2,7 0,8 0,0727
Negative Stimmung 3,0 0,7 3,2 0,6 0,1451
Kontaktvermogen 3,2 0,5 29 0,9 0,0820
Zugehorigkeitsgefuhl 3.1 0,7 3.1 0,7 1,0

Tab. 5.4.2a Mittelwerte und “p-Wert“ fiir die Theis-PKU und Simon PKU-Gruppe (Simon 2008),
in den PLC-Skalen “Leistungsvermoégen®, “Genuss und Entspannungsfahigkeit”, “Positive Stim-
Kontaktvermégen“ und “Soziale Zugehorigkeit.

[ 1]

mung¥,

Negative Stimmung*,
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Theis PKU | D Vergleich | p

(N32) (N950)

MW SA MW SA
Leistungsvermogen 3.1 0,7 2,8 0,6 0,0058
Genuss- und Entspannungsvermdégen 2,7 0,6 2,7 0,6 1,0
Positive Stimmung 2,4 0,7 2,5 0,7 0,4269
Negative Stimmung 3,0 0,7 3,0 0,8 1,0
Kontaktvermdgen 3,2 0,5 2,7 0,9 0,0001
Zugehodrigkeitsgefuhl 3,1 0,7 3,0 0,7 0,429

Tab. 5.4.2b Mittelwerte und “p-Wert“ fiir die Theis-PKU-Gruppe und reprasentative

deutsche Stichprobe (Laubach 2001), in den PLC-Skalen “Leistungsvermoégen®, “Genuss und

Entspannungsfahigkeit”, “Positive Stimmung“, “Negative Stimmung*, “Kontaktvermégen® und
“Soziale Zugehorigkeit“ Signifikanz p<0,05 durch Unterstreichung kenntlich gemacht.

Theis PKU | Galaktosamie p

(N32) (N950)

MW SA MW SA
Leistungsvermogen 3,1 0,7 Keine Angaben
Genuss- und Entspannungsvermdgen 2,7 0,6 2,8 0,6 0,4021
Positive Stimmung 24 0,7 2,3 0,7 0,60
Negative Stimmung 3,0 0,7 3,0 0,8 1,0
Kontaktvermdgen 3,2 0,5 2,8 0,8 0,01
Zugehorigkeitsgefuhl 3.1 0,7 2,8 0,8 0,069

Tab. 5.4.2c Mittelwerte Theis-PKU-Gruppe und Galaktosamie-Gruppe (Hoffmann

2012), in den PLC-Skalen “Leistungsvermégen®, “Genuss und Entspannungsfahigkeit”, “Posi-
tive Stimmung“, “Negative Stimmung“, “Kontaktvermoégen“ und “Soziale Zugehorigkeit“ Signi-
fikanz p<0,05 durch Unterstreichung kenntlich gemacht.
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59 44 33 22 19 00
Gesamt (32) 84,4 (27) 6,3 (2) 0 3,1 (1) 3,1 (1) 3,1(1)
Frauen (19) 89,5 (17) 53 (1) 0 53 (1) 0 0
Manner (13)® | 76,9 (10) 7,7(1) 0 0 7,7 (1) 7,7 (1)
Tab. 5.5.1.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-

ten von 0-5 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. * Ein Mann gab an, erst mit 6 Jahren

diagnostiziert worden zu sein.

5 immer | 4 Konse- | 3 einmal wo- | 2 mehrmals | ¥ Nur auf Le- | 9 Keine Diat
strenge Diat quente Diat bis | chentlich  ei- | wéchentlich bensmittel mit

auf  Ausnah- | weilreiche eiweildreiche hohem Phe-

men Nahrung Nahrung Gehalt ver-

Zichtet

44 39 22 11 00
Gesamt (32) 93,8 (30) 3,1 (1) 0 0 3,1 (1)
Frauen (19) 94,7 (18) 53 (1) 0 0 0
Manner (13)® | 92,3 (12) 0 0 0 7,7 (1)

Tab. 5.5.1.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine von 0-5 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. *) Ein Mann

gab an, erst mit 6 Jahren diagnostiziert worden zu sein.

Kontrollen:

| 4 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | D selten 0 nie |

wahrgenommen

44 33) 22 11 09 k. A8

Gesamt (32) | 46,8 (15) 46,8 (15) 0 0 3,1 (1) 3,1(1)
Frauen (19) | 47,4 (9) 47,4(9) 0 0 0 53(1)
Manner (13)% | 46,1 (6) 46,1 (6) 0 0 7,7 (1) 0

Tab 5.5.1.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen

der Zielwerte von 0-5 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. * Ein Mann gab an, erst
mit 6 Jahren diagnostiziert worden zu sein.

Zielwerte:
| 4 immer

erreicht.

| 3 haufig | 2 gelegentlich | 1) selten | 9 nie
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5 5) 44 33) 22 11 00
Gesamt (32) 56,3 (18) 28,1 (9) 12,5 (4) 3,1 (1) 0 0
Frauen(19) 47,4 (9) 42,1 (8) 53(1) 53(1) 0 0
Méanner (13) 69,2 (9) 7,7 (1) 23,1 (3) 0 0 0
Tab. 5.5.2.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-
ten von 6-12 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
5 immer | 4 Konse- | 3 einmal wo- | 2 mehrmals | ¥ Nur auf Le- | 9 Keine Diat
strenge Diat quente Diat bis | chentlich  ei- | wéchentlich bensmittel mit
auf  Ausnah- | weilreiche eiweildreiche hohem Phe-
men Nahrung Nahrung Gehalt ver-
Zichtet
44 33 2 2) 11 09
Gesamt (32) 90,6 (29) 6,3 (2) 3,1(1) 0 0
Frauen (19) 84,2 (16) 10,5 (2) 5,3 (1) 0 0
Méanner (13) 100 (13) 0 0 0 0
Tab. 5.5.2.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine von 6-12 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
Kontrollen:

| 4 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | D selten | 9 nie |
wahrgenommen
4% 33 22 10 00 K. A.
Gesamt (32) 34,4 (11) 37,5 (12) 21,9 (7) 3,1 (1) 0 3,1 (1)
Frauen(19) 37,0 (7) 26,3 (5) 31,5 (6) 0 0 53 (1)
Méanner (13) 30,8 (4) 53,8 (7) 7,7 (1) 7,7 (1) 0 0
Tab 5.5.2.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen
der Zielwerte von 6-12 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
Zielwerte:
| 4 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | 1 selten | 9 nie |
erreicht.
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59 44 33 22 19 00
Gesamt (32) | 12,5 (4) 34,4 (11) 9,3 (3) 21,9 (7) 9,3 (3) 12,5 (4)
Frauen (19)# | 15,8 (3) 26,3 (5) 10,5 (2) 26,3 (5) 10,5 (2) 10,5 (2)
Manner (13) | 7,7 (1) 46,1 (6) 7,7 (1) 15,3 (2) 7,7 (1) 15,3 (2)
Tab. 5.5.3.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatverhal-

ten von 13-17 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.

arztliche Empfehlung keine Didt mehr gehalten.

# zwei Frauen haben auf

5 immer 4 Konse- 3) einmal wo- 2 mehrmals ' Nur auf Le- | 9Keine Diat
strenge Diat quente Diat bis | chentlich ei- wochentlich bensmittel mit

auf Ausnah- weildreiche eiweildreiche hohem Phe-

men Nahrung Nahrung Gehalt ver-

zichtet
44 39 22 11 00
Gesamt (32) | 59,4 (19) 12,5 (4) 15,6 (5) 0 12,5 (4)
Frauen (19)# | 57,9 (11) 10,5 (2) 21,1 (4) 0 10,5(2)
Manner (13) | 61,5(8) 15,3 (2) 7,7(1) 0 15,3 (2)
Tab. 5.5.3.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine von 13-17 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. # zwei Frauen ha-
ben auf arztliche Empfehlung keine Diat mehr gehalten.

Kontrollen:
4 immer 3 haufig 2 gelegentlich | D selten 0 nie
wahrgenommen
44 33) 22 1 09 k. A.
Gesamt (32) | 12,5 (4) 40,6 (13) 12,5 4) 15,6 (5) 15,6 (5) 3,1(1)
Frauen (19)# | 15,8 (2) 31,5 (6) 21,1 (4) 21,1 (4) 15,8 (3) 0
Manner (13) | 15,3 (2) 53,8 (7) 0 7,7 (1) 15,3 (2) 7,7 (1)
Tab 5.5.3.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen

der Zielwerte von 13-17 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
# zwei Frauen haben auf drztliche Empfehlung keine Didt mehr gehalten.

Zielwerte:

| 4 immer

| 3 haufig

| 2 gelegentlich

| ) selten

| 9 nie

erreicht.
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59 44 33 22 19 00
Gesamt (30) 10 (3) 23,3 (7) 0 26,7 (8) 6,7 (2) 23,3 (7)
Frauen (17)% | 17,6 (3) 11,8 (2) 0 35,3 (6) 11,8 (2) 23,5 (4)
Manner (13) 0 38,5 (5) 0 23,1 (3) 15,3 (2) 23,1 (3)
Tab. 5.5.4.1 Angaben der Frauen und Méanner der Theis-PKU-Gruppe zum Diatver-

halten ab 18 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
# Zwei Frauen haben auf drztliche Empfehlung keine Diit mehr gehalten.

5 immer | 4 Konse- | 3 einmal wo- |2 mehrmals | Y Nur auf Le- | 9 Keine Diat
strenge Diat quente  Diat | chentlich  ei- | wochentlich bensmittel mit

bis auf Aus- | weilireiche eiweildreiche hohem Phe-

nahmen Nahrung Nahrung Gehalt  ver-

zichtet

44 33 22) 11 00
Gesamt (30) 43,3 (13) 13,3 (4) 6,7 (2) 10 (3) 26,7 (8)
Frauen (17)") | 35,3 (6) 17,6 (3) 59 (1) 17,6 (3) 23,5(4)
Manner (13) 53,8 (7) 7,7 (1) 7,7 (1) 0 30,8 (4)

Tab. 5.5.4.2 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Einhaltung

der Kontrolltermine ab 18 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. # zwei Frauen haben
auf arztliche Empfehlung keine Didt mehr gehalten.

Kontrollen:
| 4 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | D selten | 9 nie
wahrgenommen
44 39 22 19 00 k. A.
Gesamt (30) | 10 (3) 26,7 (8) 10 (3) 23,3 (7) 26,8 (8) 59 (1)
Frauen (17)" | 17,6 (3) 11,8 (2) 11,8 (2) 294 (5) 23,5 (4) 59(1)
Méanner (13) | O 46,1 (6) 7,7 (1) 15,3 (2) 30,8 (4) 0
Tab 5.5.4.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zum Erreichen
der Zielwerte ab 18 Jahren. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. # zwei Frauen haben auf
arztliche Empfehlung keine Diat mehr gehalten.
Zielwerte:
| 9 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | W selten | 9 nie |
erreicht.
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55) 4% 33) 22 11 00
Gesamt (32) | 12,5 (4) 34,4 (11) 12,5 (4) 9,4 (3) 25 (8) 6,3 (2)
Frauen (19)7 | 15,8 (3) 42,1 (8) 10,5 (2) 52(1) 21,1 (4) 52(1)
Méanner (13) | 7,7 (1) 23,1 (3) 15,3 (2) 15,3 (2) 30,7 (4) 7,7 (1)
Abb. 5.5.5.1 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zu ihrem der-
zeitigen durchschnittlichen Diatverhalten. Angaben in Prozent, (N) in Klammern. *)  aktuell
halten die beiden Frauen, die auf arztlichen Rat die Diat ausgesetzt hatten wieder Diat.
5 immer | 4 Konse- | 3 einmal wo- | 2 mehrmals | ¥ Nur auf Le- | 9 Keine Diat
strenge Diat quente Diat bis | chentlich  ei- | wochentlich bensmittel mit
auf  Ausnah- | weilreiche eiweildreiche hohem Phe-
men Nahrung Nahrung Gehalt ver-
Zichtet
44 39 22 11 00
Gesamt (32) | 53,1 (17) 9,3(3) 12,5 (4) 12,5 (4) 12,5 (4)
Frauen (19)" | 31,2 (10) 10,5 (2) 10,5 (2) 15,8 (3) 10,5 (2)
Méanner (13) | 53,8 (7) 7,7(1) 15,3 (2) 7,7(1) 15,3 (2)
Tab. 5.5.5.2 Angaben der Frauen und Méanner der Theis-PKU-Gruppe wie haufig der-

zeit durchschnittlich die Kontrolltermine eingehalten werden. Angaben in Prozent, (N) in Klam-
mern.

Kontrollen:
| 4 immer | 3 haufig | 2 gelegentlich | D selten | 9 nie |
wahrgenommen
Aktueller Zielwert ist be- Aktueller Wert liegt vor AktugllerWertllegtlm Ziel-
kannt bereich
gesamt 56,3 (18) 59,4 (19) 34,4 (11)
Frauen 52,6 (10) 57,9 (11) 26,3 (5)
Méanner 61,5 (8) 61,5 (8) 46,1 (6)
Tab. 5.5.5.3 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe zur Frage, ob

ihnen der angestrebte Zielwert aktuell bekannt ist, sowie der Anteil der genannten letzten Mess-
werte, die im Zielwertbereich lagen. Angaben in Prozent, (N) in Klammern.
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494 33) 22 11 09 k. A.
Gesamt (32) | 12,5 (4) 40,6 (13) 12,5 (4) 15,6 (5) 15,6 (5) 3,1 (1)
Frauen (19) 15,8 (2) 31,5 (6) 21,1 (4) 21,1 (4) 15,8 (3) 0
Manner (13) | 15,3 (2) 53,8 (7) 0 7,7 (1) 15,3 (2) 7,7 (1)
Tab. 5.5.5.4 Angaben der Frauen und Manner der Theis-PKU-Gruppe, wie haufig die

gemessenen Phe-Werte derzeit durchschnittlich im Zielbereich lagen. Angaben in Prozent, (N)
in Klammern.

Zielwerte:

4) immer | ¥ haufig 2) gelegentlich ") selten o nie |
erreicht.

Theis PKU % Deutschland %" | Nord D % *)2) Simon PKU %

Hauptschulab- 16 21 1 195 29

schluss ’ '

Realschulab- 34 32,9 39,2 29

schluss"

Abitur/ Fachabitur | 34 36,5 31,5 33

Ohne Schulab- 3 3.3 33 #

schluss

Keine Angaben 6 0,2 0,3 6

Noch in der

Schule 6 6 6,3 10
Tab. 5.6.1 Angaben zu den erreichten Schulabschliissen der Theis-PKU-Gruppe,

der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt
2014) sowie der Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008).

#) Bei Simon gibt es nur: keine Angaben oder anderes, die Angabe: ohne Schulabschluss fehlt (Simon
2008).

") Sonderauswertung aus dem Mikrozensus 2012 (Statistisches Bundesamt 2014)

Angaben des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014):

Ergebnisse des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in Privathaus-
halten am Hauptwohnsitz.

Die einzelnen Werte werden ohne Ricksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfuigige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
1 einschl. Abschluss an einer polytechnischen Oberschule der DDR.

2) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern
(Statistisches Bundesamt 2014).
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Theis PKU % Deutschland % Nord D % 2 Simon PKU % %
Schiler V 13 9,6 10,3 10
Auszubildende 9 4,9 55 10
Student 6 6 5,6 8,4
Tab. 5.6.2 Angaben zur derzeitigen

Ausbildung der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und norddeutschen Normstichprobe des
Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014) sowie der Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008), von
denen, die noch keine abgeschlossene Schul- oder Berufsausbildung haben.

) Die Angaben: derzeit Schiiler, Azubi oder Student wird bei Simon PKU als Prozentzahl derer, die sich
noch in einer Ausbildung befinden, angegeben. Die Zahl wurde von der Verfasserin der vorliegenden
Arbeit auf die Gesamtgruppe umgerechnet (Simon 2008).

Angaben des Mikrozensus:

) Sonderauswertung des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz.

Die einzelnen Werte werden ohne Riicksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfligige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
2) Mikrozensus: Einschl. Schiler an beruflichen Schulen.

%) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern
(Statistisches Bundesamt 2014)

Theis PKU % Deutschland % ” | Nord D "3 Simon PKU % 4
ﬁ\bgeschl. Lehre 44 43.2 473 43
Meister 2) 6 7.3 6,5 2
Univ. /Fachhoch- 13 13,8 11,1 8
schulabschluss
the Berufsaus- 3 13,8 13,3 5
bildung
Keine Angabe 6 0,3 0,4 0
Tab. 5.7 Angaben zum hoéchsten erreichten

Berufsabschluss der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und norddeutschen Normstichprobe
des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014) sowie der Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008).

) Simon 2008

Angaben des Mikrozensus:

") Sonderauswertung des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz.

Die einzelnen Werte werden ohne Ricksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfligige Abweichungen in der Endsumme ergeben.
2) Mikrozensus: Einschl. Berufsfachschulabschliisse.

%) Mikrozensus: Einschl. Abschliisse an Berufs- und Fachakademien.

4 Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern
(Statistisches Bundesamt 2014).

83



9 Tabellenverzeichnis

Theis-PKU-
Gruppe" Deutschland % 7 | Nord D % "2 Simon PKU % 3)
Arbeitsuchend 43 4,7 5 8
Vollzeit 43 61,9 61,2 69
Teilzeit 11 19,1 20 22
Keine Angabe;
Nichterwerbper- 4 14,3 13,7 0
son
Tab. 5.8 Beschaftigungsverhaltnisse der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und

norddeutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014) sowie der
Simon-PKU-Gruppe (Simon 2008). Schiiler, geringfiigig Beschaftigte in einem 400€ Job sowie
Hausfrauen/Hausmanner sind nicht in die Auswertung einbezogen worden.

") betrifft 53% der Befragten Theis-PKU-Gruppe

2) betrifft 73% der Befragten (Simon 2008)

Angaben des Mikrozensus:

) Ergebnisse des Mikrozensus 2012 — Bevdlkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in
Privathaushalten am Hauptwohnsitz

3) Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
Die einzelnen Werte werden ohne Ricksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).
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Theis PKU % Deutschland % ? | Nord D% %"
ALG I: unter 1000€") 6 0,8 0,8
ALG | 1000-2000€2 6 0,4 0,5
Harzt IV 3 5,3 5,6
Gehalt: <1000€" 19 12,1 12,7
Gehalt: 1000-2000€2 31 34,7 35,4
Gehalt: 2000-4000€ 0 16,8 15,5
Gehalt: >4000€ 3 2,5 1,9
Unterhalt der Eltern 22 9,2 9,2
IHausfrauen/Hausm'e'mner Fami- 6 9.2 9.2
ieneinkommen
ﬁeéigseﬁgggg;a, sonstige Einnah- 3 6.9 7

Tab. 5.9

Art und Hohe des Einkommens Theis-PKU-Gruppe und der deutschen und nord-

deutschen Normstichprobe des Mikrozensus (Statistisches Bundesamt 2014).

Angaben des Mikrozensus:

*) Ergebnisse des Mikrozensus 2012—-Bevolkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in Privathaus-

halten am Hauptwohnsitz.

1) Mikrozensus: Einkommensgrenze: 900 €.
2) Mikrozensus: Einkommensgrenze: 900-2000 €.

%) Mikrozensus: Sonstige Einkommensquellen kénnen beispielsweise sein: Rente/Pension, Elterngeld,
BAfOG.

4 Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
5 “Keine Angabe“ wurde mit der Position “Sonstige Einkommensquelle“ ergénzt, um in der Vorgabe
nicht enthaltene Einkommensquellen abdecken zu kénnen (Statistisches Bundesamt 2014)

Die einzelnen Werte werden ohne Rucksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).

85



9 Tabellenverzeichnis

. Deutschland Nord D % 349 | Simon PKU % | Galaktosamie
PKU Theis % | o, 450 5 ° N o
verheiratet 13 7,8 79 157 15
Mit Kind 25 28,5" 2911 4.8
Ledig mit Part- | ,, 10,92 1112 16 24.4
ner lebend 2
Ledig allein le- 6 17.8 17.9 18 12,2
bend
Geschieden, in
neuer Part- | 3 1,42 1,562 3
ner?)
Bei den Eltern | 31 227 21,6 46 56,1
Sonstige
Paarbezie- 0,3 0,2 167 K.A.
hung
Alleinerzie- 43 45 KA KA.
hend
Alleinstehend 6,4 6,1 K.A. K.A.
Tab. 5.10 Soziodemographische Daten, Beziehung Status, Kinder im gemeinsa-

men Haushalt und Wohnsituation der Theis-PKU-Gruppe, der deutschen und norddeutschen
Normstichprobe des Mikrozensus 7? (Statistisches Bundesamt 2014), der Simon-PKU-Gruppe
(Simon 2008) sowie Galaktosamie-Gruppe (Hoffmann 2012).

1) Simon hat nur unterschieden in ledig, eheahnliche Gemeinschaft und verheiratet. Bei Wohnstatus
sind eheahnliche Gemeinschaft und Verheiratet nicht unterschieden (Simon 2008).

Die Verfasserin der vorliegenden Arbeit hat die Daten umgerechnet zur besseren Ubersichtlichkeit.
2)(Hoffmann 2012).

Angaben des Mikrozensus:

") Ergebnisse des Mikrozensus 2012 — Bevolkerung im Alter von 16 bis einschl. 46 Jahren in Privat-
haushalten am Hauptwohnsitz.

3) Mikrozensus: Nur Kinder unter 18 Jahren bzw. Kindern, die noch Schiiler sind.

4 Mikrozensus: Einschl. Paargemeinschaften mit Kind(ern).

% Nord umfasst die Bundeslander Schleswig-Holstein, Niedersachsen und Mecklenburg-Vorpommern.
67 8) Die Auspragungen des Familienstandes entsprechen nicht den in der amtlichen Statistik sonst
Ublichen Auspragungen, wurden hier jedoch soweit méglich an die Vorgaben angepasst. Dennoch
erforderte die Anpassung an die Vorgaben eine Erweiterung der Auspragungen. Es handelt sich hierbei
um “Sonstige Paarbeziehungen®, “Alleinerziehende® und “Alleinstehende” (Statistisches Bundesamt
2014).

Die einzelnen Werte werden ohne Ruicksicht auf die Endsumme auf- bzw. abgerundet. Deshalb kénnen
sich bei der Summierung von Einzelangaben geringfiigige Abweichungen in der Endsumme ergeben
(Statistisches Bundesamt 2014).

86



9 Tabellenverzeichnis

(N) Blau Braun
Gesamt 30 25 5
Manner" 11 8 3
Frauen 19 17 2
Tab. 5.11.1 Verteilung der Augenfarbe (in

Prozent) in der Theis-PKU-Gruppe, zwei der befragten Manner machten hierzu keine Angaben.

(N) Blond Braun Rot
Gesamt 31 27 3 1
Manner?" 12 10 1 1
Frauen 19 17 2 0
Tab. 5.11.2 Verteilung der natiirlichen Haarfarbe (in Prozent) in der Theis-PKU-

Gruppe, einer der befragten Manner machte hierzu keine Angaben.

. . ) Korpergrolle KorpergrolRe
N Koérpergréfie MW in m i o
Max.in m Min. in m
Gesamt 31 1,69 (1,74)) 1,83 (1,75) 1,52 (1,74)
Manner" 12 1,75 (1,80) 1,83 (1,81) 1,69 (1,80)
Frauen 19 1,64 (1,67) 1,72 (1,68) 1,52 (1,67)

Tab. 5.12.1

KorpergroRen der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus, Angaben
der geschlechtsspezifischen Mittelwerte (Statistisches Bundesamt 2011).

Y Werte des Mikrozensus: KoérpermaRe der Bevdlkerung 2009 der Altersgruppe 18-45 (Statistisches

Bundesamt 2011).

) ein Mann gab keine Korpergrofie an.

N BMI MW in kg/m? BMI Max. in kg/m? BMI Min. in kg/m?
Gesamt 30 26 (24)) 40 (26) 20 (23)
Manner? 12 26 (25) 40 (26) 21 (23)
Frauen? 18 26 (23) 34 (24) 20 (22)

Tab. 5.12.2

Body-Mass-Index der Theis-PKU-Gruppe und des Mikrozensus, Anga-
ben der geschlechtsspezifischen Mittelwerte (Statistisches Bundesamt 2011).

) Werte des Mikrozensus: KorpermaRe der Bevolkerung 2009 der Altersgruppe 18-45 (Statistisches
Bundesamt 2011).

) ein Mann gab kein Gewicht an. 2) eine Frau gab kein Gewicht an.
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11.1 Anschreiben und Fragebogen
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Prof. Dr. med. P. Clemens Schwerin, den 06.01.2014
Kinderzentrum Nordwest Mecklenburg
Wismarsche Str.

19055 Schwerin

Sehr geehrte Frau/ Herr

Sie sind aufgrund lhrer PKU bei mir in Behandlung. Seit Mitte des vergangen Jahres bin ich zwar im
Ruhestand, die Spezialsprechstunden im Kinder Jugendzentrum halte ich im ,Unruhestand” jedoch
weiter ab, ich betreue auch weiterhin Doktoranden, die den Doktor der Medizin erlangen wollen.

In dieser Eigenschaft sende lhnen heute Fragebégen zu mit der Bitte diese ausgefillt an mich
zuriickzusenden.

Diese Fragebdgen dienen der Erforschung der Lebensqualitiat von PKU Patienten in Nordwest
Mecklenburg. Diese Erforschung stellt Frau Elisabeth Theis im Rahmen einer Promotion zur
Erlangung des Doktortitels der Medizin an.

Ich sichere Ihnen den groBtméglichen Schutz Ihrer personlichen Daten zu, der durch den Code auf
den Fragebdgen gewahrleistet wird. Damit kann zuriickverfolgt werden, wer an der Befragung
teilgenommen hat, jedoch diirfen sie gewiss sein, dass Ihr Name in keinem Teil der Arbeit oder
sonstigen Verdffentlichungen erwdhnt wird.

Sowohl ich, als auch Frau Theis unterliegen der érztlichen Schweigepflicht, auch dadurch ist uns die
Weitergabe ihrer personenbezogenen Daten nicht gestattet!

Ein Teil der Fragen bezieht sich auf das von lhnen persénliche Empfinden im Rahmen eines
wissenschaftlich Uberpriften Fragebogens fir chronisch Kranke, ein weiter Teil erhebt
krankheitsbezogene Daten, sowie sog. Soziotkonomische Daten.

Mit diesen Angaben der PKU Patienten aus Nordwest Mecklenburg sollen in der Auswertung
Vergleiche zu anderen chronisch Erkrankten darstellen, sowie Vergleiche zur Allgemeinbevdélkerung
und PKU Patienten in anderen Regionen Deutschlands, evtl. anderen Lindern.

Ich méchte mich zusammen mit Frau Theis fiir Ihre Miihe bedanken und bitte Sie die ausgefiillten
Fragebégen im beigefiigten frankierten Umschlag zuriickzusenden.

Fur Ruckfragen und Anregungen stehen Frau Theis und ich lhnen gerne zur Verfigung.

Sollten Sie an den Ergebnissen der Arbeit interessiert sein, dirfen Sie sich gerne an mich wenden um
diese zu erhalten.

Mit freundlichen GriiRen

Prof. Dr. P. Clemens
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PLC
Profil der Lebensqualitat Chronisch Kranker

Aufgrund der Urheberrechte keine Veroffentlichung des Fragebogens
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Angaben zur PKU

Diagnose der PKU im
Neugeborenensreening

Ja0O nein()

Didtbeginn (in Tagen, Monaten)

Welche Aussagen treffen fiir die meiste
Zeit vom 1-5 Lebensjahr zu:

QO ich habe immer eine strenge Dit
gehalten

(O ich habe konsequent auf Diit geachtet,
auBer bei Festen und bestimmten
Anldssen

(O ich habe ungefihr einmal in der Woche
eiweillreiche Lebensmittel gegessen, habe
aber sonst Diat gehalten

(O ich habe mehrmals die Woche
eiweilreiche Lebensmittel gegessen

(O ich habe nur Lebensmittel mit sehr
hohem Phenylalaningehalt verzichtet

(O ich habe von bis Jahren gar
keine Diat gehalten

Vereinbarte Kontrolltermine wurden
eingehalten

Nie() selten( gelegentlich() haufig)
immer()

Wie oft lagen die Werte fiir Phenylalanin
im Zielwertbereich?

Nie() selten( gelegentlich() haufig()
immer()

Wurden Didtberatungen in Anspruch
genommen ja() nein()

Wurden Kuren oder Reha MaRnahmen in
Anspruch genommen ja() nein()

Welche Aussagen treffen fiir die meiste
Zeit vom 6-12 Lebensjahr zu:

QO ich habe immer eine strenge Diat
gehalten

(O ich habe konsequent auf Diit geachtet,
auler bei Festen und bestimmten
Anlassen

(O ich habe ungefahr einmal in der Woche
eiweireiche Lebensmittel gegessen, habe
aber sonst Diét gehalten

(O ich habe mehrmals die Woche
eiweilreiche Lebensmittel gegessen

(O ich habe nur Lebensmittel mit sehr
hohem Phenylalaningehalt verzichtet

(O ich habe von bis Jahren gar
keine Didt gehalten

Vereinbarte Kontrolltermine wurden
eingehalten

Nie() selten( gelegentlich() haufig0®)
immer()

Wie oft lagen die Werte fiir Phenylalanin
im Zielwertbereich?

Nie() selten() gelegentlich() haufig0O)
immer() :

Wurden Didtberatungen in Anspruch
genommen ja() nein()

Wurden Kuren oder Reha MaRnahmen in
Anspruch genommen ja() nein()



Welche Aussagen treffen fiir die meiste
Zeit vom 13-18 Lebensjahr zu:

(O ich habe immer eine strenge Diit
gehalten

QO ich habe konsequent auf Dit geachtet,
auler bei Festen und bestimmten
Anldssen

QO ich habe ungefahr einmal in der Woche
eiweiRreiche Lebensmittel gegessen, habe
aber sonst Diat gehalten

(O ich habe mehrmals die Woche
eiweiBreiche Lebensmittel gegessen

(O ich habe nur Lebensmittel mit sehr
hohem Phenylalaningehalt verzichtet

(O ich habe von bis Jahren gar
keine Diit gehalten

Vereinbarte Kontrolltermine wurden
eingehalten

Nie(D selten(D gelegentlich() haufig)
immer()

Wie oft lagen die Werte fiir Phenylalanin
im Zielwertbereich?

Nie( selten(D gelegentlich() haufig))
immer()

Wurden Didtberatungen in Anspruch
genommen ja() nein()

Wurden Kuren oder Reha MaRnahmen in
Anspruch genommen ja() nein()

Welchem Esstyp gehorten sie die meiste
Zeit seit dem 18. Lebensjahr an:

(Oich habe immer eine strenge Diat
gehalten

QO ich habe konsequent auf Diat geachtet,
auBer bei Festen und bestimmten
Anldssen

(O ich habe ungefihr einmal in der Woche
eiweiBreiche Lebensmittel gegessen, habe
aber sonst Dit gehalten

(O ich habe mehrmals die Woche
eiweilreiche Lebensmittel gegessen

(O ich habe nur Lebensmittel mit sehr
hohem Phenylalaningehalt verzichtet

() ich habe von bis Jahren gar
keine Diat gehalten

Wie oft lagen die Werte fiir Phenylalanin
im Zielwertbereich?

Nie( selten() gelegentlich() haufig)
immer()

Vereinbarte Kontrolltermine wurden
eingehalten

Nie( selten(D) gelegentlich() haufig))
immer()

Wie oft lagen die Werte fiir Phenylalanin
im Zielwertbereich?

Nie() selten(D gelegentlich() haufig)
immer()

Wurden Diédtberatungen in Anspruch
genommen jaQ) nein()

Wurden Kuren oder Reha MaRnahmen in
Anspruch genommen ja() nein()

Angaben zum aktuellen Zeitpunkt:
Welchem Esstyp gehéren Sie aktuell an:
(O ich halte immer eine strenge Diat
(ich achte konsequent auf Dit, auRer
bei Festen und bestimmten Anl&ssen
(ich esse ungefihr einmal in der Woche
eiweilreiche Lebensmittel

QO ich esse mehrmals die Woche
eiweifreiche Lebensmittel

Q ich verzichte nur auf Lebensmittel mit
sehr hohem Phenylalaningehalt

(ich halte seit gar keine Diit

Wie hoch ist der Ihr derzeitiger Zielwert
fir Phenylalanin
(Ounbekannt

Wie hoch war der zuletzt gemessene Wert
fiir Phenylalanin

Wert: Datum

Aligemeine Angaben:

GroBe_____cm



Gewicht kg
Naturliche Haarfarbe:

Augenfarbe

Fragen zur allgemeinen Gesundheit der
letzten 12 Monate

Leiden oder litten sie zusatzlich an einer
anderen Erkrankung:

(OHerzkreislauferkrankungen:
Welche

(OLungenerkrankungen
Welche:

(OWeitere Stoffwechselerkrankungen:
Welche:

(OKnochen/Gelenkerkrankung
Welche

(OFErkrankungen des Muskeln, Sehnen
oder Bander
Welche:

(OHauterkrankungen
Welche:

OAllergien:
Welche:
Symptome:

(OErkrankungen der Augen
Welche:

(OGynikologische Erkrankungen
Welche:

(Orologische Erkrankungen:
Welche:

(O Krebserkrankungen:
Welche:

(OPsychische Neurologische Krankheiten:
Welche:
(Oandere
Erkrankungen:

(O Es fand eine Psychiatrische,
neurologische oder psychologische
Behandlung statt:

Welche:

Wie héaufig waren Sie krankgeschrieben
mal

Wie viele Tage waren Sie insgesamt
krankgeschrieben: Tage

Wie oft haben sie einen Arzt
aufgesucht:___ mal

Welche Fachérzte haben Sie aufgesucht

Waren sie im Krankenhaus:
Wenn ja, wie lange, warum:

Nehmen Sie regelmiRig Medikamente ein
oder erfahren BehandlungsmalRnahmen
(ONein

Qia

welche
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Aus Datenschutzgriinden erfolgt keine elektronische Veroffentlichung des Lebenslau-

fes, der Danksagung und der Eidesstattlichen Erklarung.
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