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Eine seltene Erkrankung des Fett-
stoffwechsels? 

Sie bemühen Sich um eine gesunde, aus-
gewogene Ernährung, verzichten weitge-
hend auf den Genuss von Alkohol und 
haben dennoch Triglyceridwerte, die Ihr 
Arzt als viel zu hoch einschätzt? Bei einer 
Blutabnahme ist aufgefallen, dass Ihr Blut 
„milchig“ aussieht? Sie haben nach der 
Mahlzeit immer wieder Bauchschmerzen, 
die auch in den unteren Rücken ausstrah-
len, vielleicht sogar schon seit Ihrer Kind-
heit? Sie hatten schon einmal eine Ent-
zündung der Bauchspeicheldrüse 
(Pankreatitis), die im Krankenhaus behan-
delt wurde und haben Angst, dass so et-
was wieder vorkommen könnte? Das al-
les sind Zeichen dafür, dass Sie an einer 
sehr seltenen Erkrankung des Fettstoff-
wechsels leiden, die bisher nicht erkannt 
worden ist. Ein genetischer Test kann hier 
Sicherheit schaffen. Je früher Gegenmaß-
nahmen ergriffen werden, desto größer ist 
die Chance, dem Auftreten von potenziell 
lebensgefährlichen Bauchspeicheldrü-
senentzündungen und Spätfolgen, wie 

einem Diabetes mellitus, entgegen wirken 
zu können, sowie Ihre Lebensqualität zu 
verbessern.

Die Macht der Gene

Fette sind wichtig, wir brauchen sie als 
Energieträger und bei der Bildung von 
Zellmembranen. Bei der Nahrungsauf-
nahme werden Fette in Form von soge-
nannten Triglyceriden mit Hilfe von Chylo-
mikronen aus dem Darm ins Blut 
aufgenommen. Bei der Verstoffwechse-
lung der Fette werden die Triglyceride, 
welche an den Chylomikronen haften, 
durch ein Enzym, das Lipoproteinlipase 
(LPL) heißt, abgebaut. Die LPL verarbeitet 
das Fett, so dass der Körper die Abbau-
produkte als Energie nutzen kann. Patien-
ten mit einem familiären Chylomikronä-
mie-Syndrom (FCS) sind nicht in der 
Lage, die Triglyceride aus den Chylomi-
kronen zu entfernen, weil sie durch gene-
tische Faktoren nicht genügend LPL be-
sitzen oder das Enzym nicht richtig 
funktioniert. Aus diesem Grund können 



die Chylomikronen nicht abgebaut wer-
den und häufen sich im Blut dieser Pati-
enten an. Die daraus resultierende Fettan-
sammlung wird als Chylomikronämie 
bezeichnet und lässt das Blut milchig aus-
sehen.

Wenig bekannt und eine echte Rarität

Das familiäre Chylomikronämie-Syndrom 
(FCS) ist eine sehr seltene erbliche Er-
krankung. In der Bevölkerung hat rund 
eine von einer Million Personen eine fami-
liäre Chylomikronämie geerbt. Obwohl 
meist schon im Kindesalter Beschwerden 
auftreten, bleibt die Störung oft jahrzehn-
telang unerkannt, bis es zu Komplikatio-
nen wie einer Bauchspeicheldrüsenent-
zündung kommt.

Das FCS ist wahrscheinlich, wenn…

• …die Konzentration der Triglyceride 
nüchtern mehrfach über 885 mg/dl (10 
mmol/l) lag,

• …die Triglyceridwerte nicht mit dem 
Vorliegen anderer Erkrankungen erklärt 
werden können (zum Beispiel Diabetes 
oder eine Schilddrüsenunterfunktion),

• …eine Behandlung mit triglyceridsen-
kenden Medikamenten fehlschlägt,

• …eine fettreduzierte Ernährung und der 
Verzicht auf Alkohol die Triglyceridwerte 
nicht erfolgreich absenkt,

• …immer wieder ungeklärte Bauch-
schmerzen auftreten, die mit Durchfall 
und Erbrechen einhergehen können,

• …diese Beschwerden schon seit der 
Kindheit bestehen und

• …Sie typische Hauterscheinungen be-
merken: Xanthome sind gelbliche Fettab-
lagerungen unter der Haut, meist an den 
Knien, am Gesäß und an den Armen.
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