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Biochemische Grundlage
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Leber Hepatozyt Mitochondrium



Biochemische Grundlage
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Citratzyklus



Vererbung
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Neugeborenen Screening

• Seit 50 Jahren wird in der Schweiz gescreent

• Auf 10 behandelbare Krankheiten getestet im einzigen 
Neugeborenen-Screening-Labor der Schweiz im 
Kinderspital Zürich

• Verhinderung von schweren Organschädigungen und 
Entwicklungsstörungen durch Erkrankungen bzw. 
Fehlbildungen

• Früher Beginn einer gezielten Behandlung der 
Erkrankungen bzw. Fehlbildungen
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Krankheitsbilder

• Phenylketonurie (PKU)

• Hypothyreose

• MCAD-Mangel

• Andrenogenitales 
Syndrom (AGS)

• Galaktosämie

• Biotinidasemangel

• Cystische Fibrose (CF)

• Glutarazidurie Typ 1 (GA-1)

• Ahornsirup-Krankheit (MSUD)

• Schwere kombinierte 
Immundefekte (SCID) und 
schwere T-Zell Lymphopenie
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Biochemische Grundlage
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MSUD Galaktosämie MCAD Mangel



MCADD (Medium-chain-Acyl-CoA Dehydrogenase Mangel)

• Häufigkeit: 1:10’000

• Störung im Abbau der mittelkettigen Fettsäuren

• Klinik
• Krankheit zeigt sich erst nach langem Fasten, Erbrechen, 

Durchfall und Fieber, wenn der Körper auf die Fettreserven 
zurückgreifen sollte

• Symptome: Schläfrigkeit, Übelkeit, Unterzuckerung, 
Krampfanfälle und Koma
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MCADD (Medium-chain-Acyl-CoA Dehydrogenase Mangel)
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Fettsäurenabbau beim MCAD-Mangel 



MCADD (Medium-chain-Acyl-CoA Dehydrogenase Mangel)
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Konsequenzen der Blockade beim MCAD-Mangel 



Ernährungstherapie bei MACDD
• Vermeidung langer Fastenperioden

• Bei Säuglingen 0-6 Monate: max. 6 Stunden
• Bei Säuglingen ab 6-12 Monaten: max. 8 Stunden
• Bei Säuglingen ab 1 – 2 Jahre: max. 10 Stunden
• Ab 2 Jahren: maximal 12 Stunden

• Vermeiden von Kokosfett, Kokosöl und Palmfett in grösseren 
Mengen

• Generell gelten bei Kindern mit MCAD- Mangel die 
Empfehlungen der gesunden und ausgewogenen Ernährung mit 
einer regelmässigen Kohlenhydrataufnahme
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Vorgehen bei Krankheit

• Infektionen 
• Fieber 
• Plötzliches Erbrechen
• Durchfall/Magen-Darm-Grippe
• Nach Impfungen 
• Nach Verletzungen und Unfall 
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Maltodextrin



Vorgehen bei Krankheit
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Vorgehen bei Krankheit
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Galaktosämie
• Häufigkeit: 1: 55’000

• Milchzucker wird nicht vertragen

• Klinik
• Bei Ernährung mit Muttermilch/ normaler Pulvermilch: 

schwere Leber-, Nieren- und Hirnschäden, 
Beeinträchtigung des Sehens bis hin zum Tod

• Anzeichen einer Entgleisung: Erbrechen, Durchfall, 
schlechtes Trinkverhalten, Lethargie, Sepsis mit E. coli 
(oder anderen Erregern)

• Langzeit Komplikationen: reduzierte Knochendichte, 
verzögerte Sprachentwicklung, verbale Dyspraxie, Ataxie, 
Depression, prämature Ovarialinsuffizienz
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Galaktosämie
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Stoffwechsel bei Galaktosämie: GALT Mangel 



Ernährungstherapie bei Galaktosämie

• Beginn mit Ernährungstherapie direkt nach positivem NGS

• Laktosefreie Säuglingsmilch

• Stillen ist nicht möglich
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Phytosterole



Ernährungstherapie bei Galaktosämie

• Lebenslange laktosefreie, galaktosereduzierte Ernährung
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α - glycosidische Bindung

• in Raffinose/Stachyose
• kann nicht gespalten werden
• Keine Einschränkung von Obst, Gemüse, Hülsenfrüchten

β - glycosidische Bindung

GALT



Ernährungstherapie bei Galaktosämie
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• Laktosefreie, Galaktosereduzierte Ernährung 
→ mehrheitlich Milchfreie Ernährung, Spuren erlaubt

• Ab 14 Jahren: Diät-Lockerung 

• Supplementation von Calcium und Vitamin D

Hartkäse erlaubt
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MSUD (Ahornsirupkrankheit)

• Häufigkeit: 1:200’000
• Abbaustörung der verzweigtkettigen Aminosäuren
• Stoffwechselprodukt gibt dem Urin den typischen 

Ahornsirupgeruch
• Klinik

• Schwere Form: Ketoazidotische Entgleisung und progressive 
Enzephalopathie in den ersten Lebenstagen mit Apathie, 
Epilepsie, Hirnödem und Koma

• Milde Form: Milde bis schwere Entwicklungsverzögerung, 
Risiko von interkurrenten ketoazidotischen Dekompenstionen
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MSUD  (Ahornsirupkrankheit)
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Stoffwechsel bei MSUD: BCKD-Mangel 



Ernährungstherapie bei MSUD
• Lebenslange streng eiweissarme Ernährung
• Leucin wird berechnet z.B. 25 mg kg KG
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Ernährungstherapie bei MSUD
• Energie wird ergänzt mit eiweissarmen Spezialprodukten
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Supermarkt

Online Shop



Ernährungstherapie bei MSUD
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• Eiweiss wird ergänzt mit altersentsprechender Aminosäurenmischung

• Alle Aminosäuren enthalten ausser Isoleucin, Leucin und Valin

• Mikronährstoffe in altersentsprechender Dosierung



Ernährungstherapie bei MSUD

• Berechnung einer Ernährungsplanes
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Ernährungstherapie bei MSUD
• Beispiel  

Ernährungsplan
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Ernährungstherapie bei MSUD

• Notfallmanagement

• Notfallplan I
• 50% Leucin, 100% Energie
• Maltodextrin
• Kann noch daheim durchgeführt werden
• Stationär zusätzlich Glucose / Lipide i.V.

• Notfallplan II
• 0% Leucin, 100-125% Energie
• Maltodextrin, Calogen, basic p
• Nur mit nasogastraler Sonde oder PEG Sonde möglich
• Stationär zusätzlich Glucose / Lipide i.V.
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Herausforderungen

• Schulung Eltern, Patienten, Betreuungspersonen
• Comics
• Informationsbroschüren
• Ernährungsplan

• Überblick von geeigneten Produkten im Supermarkt
• ASM + Spezialprodukte von allen Herstellern kennen
• Kostenübernahme durch Versicherer 

• Übergang Erwachsenen Medizin
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Fragen
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Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit!
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