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VORWORT UND ZIELSETZUNG
DES LEITFADENS

Bei |hrem Kind oder bei lhnen selbst ist die Diagnose Glutarazi-
durie Typ | gestellt worden. Diese Diagnose wird bei lhnen viele
Fragen aufgeworfen und moglicherweise auch Angste ausgeldst ha-
ben. Sie haben wahrscheinlich weder zuvor von dieser angeborenen
Stoffwechselkrankheit gehort noch kennen Sie jemanden, bei dem
ebenfalls diese Krankheit festgestellt worden ist. Zudem ist es mog-
licherweise schwierig fiir Sie, diese Krankheit zu ,,begreifen®, insbe-
sondere wenn bei lhrem Kind oder bei Ihnen selbst keine sichtbaren
Zeichen oder Symptome hierfiir zu erkennen sind.

In erster Linie ist dieser in 2. aktualisierter Auflage vorliegende Leit-
faden deshalb an Eltern und Patienten gerichtet. Er soll dazu dienen,
die hdufigsten Fragen zu beantworten, lhnen eine Vorstellung zu
vermitteln, was die Glutarazidurie Typ | ist und wie die Behandlung
dieser Krankheit nach heutigem Wissen durchgefiihrt werden soll.
In zweiter Linie ist der Leitfaden auch an alle Berufsgruppen gerich-
tet, die Kinder, Jugendliche und Erwachsene mit einer Glutarazidurie
Typ | behandeln.

Wir hoffen, dass lhnen der Leitfaden eine ergdnzende, praxisori-
entierte Hilfestellung in der tdaglichen Umsetzung der Behandlung
sein wird. Der Leitfaden will und kann jedoch in keiner Weise ein
strukturiertes Erstdiagnosegesprach oder die Betreuung und konti-
nuierliche Schulung durch ein erfahrenes Team in einem Stoffwech-
selzentrum ersetzen. Eine Anderung der Behandlung soll immer in
Riicksprache mit dem Sie betreuenden Stoffwechselteam erfolgen.

AKTUELLE LEITLINIE ZUR
GLUTARAZIDURIE TYP |

Alle in diesem Leitfaden enthaltenen Empfehlungen stimmen mit der
aktuellen Leitlinie (AWMF-Leitlinie Nr. 027/018, hochste Qualitats-
stufe ,53“) zu ,Diagnostik, Therapie und Management der Gluta-
razidurie Typ | (Synonym: Glutaryl-CoA-Dehydrogenase-Defizienz)“
iberein. Diese Leitlinie wurde durch eine international zusammenge-
setzte Leitliniengruppe erarbeitet und 2007 erstmals veroffentlicht.
Neben Deutschland wurde die Leitline daraufhin auch in anderen
Landern (u.a. Italien, Portugal und Niederlande) zur nationalen Be-
handlungsempfehlung.

Die erste Uberarbeitung der Leitlinie (2011) basierte vor allem auf
den Ergebnissen einer Untersuchung von 52 Patienten, die im Neu-
geborenenscreening in Deutschland diagnostiziert worden waren. In
dieser Arbeit wurde erstmals der positive Effekt einer leitlinienge-
rechten Behandlung auf den klinischen Verlauf nachgewiesen (Herin-
ger et al. 2010). Auf dieser Grundlage wurde damals die 1. Auflage
dieses Elternleitfadens entwickelt. In den letzten Jahren konnte im
Rahmen nationaler und internationaler Kooperationen das Wissen
um die Erkrankung weiter vermehrt und das Evidenzniveau fiir die
Leitlinienempfehlungen noch weiter erhéht werden.

2016 erfolgte die zweite Uberarbeitung der Leitlinie, die auch die
Grundlage fuir die hier vorliegende aktualisierte 2. Auflage des El-
ternleitfadens darstellt. Die aktuelle Leitlinie hat weiterhin die
héchste AWMF-Qualitatsstufe ,S3“ Sie fasst die lber dreifligjah-
rige Erfahrung internationaler Experten zusammen und geniigt den
hohen Anspriichen an Objektivitdt, Transparenz, Evidenzbasierung
und Konsensfindung. Zudem beriicksichtigt die Leitlinie weitere, flr
den Versorgungsablauf wichtige Kriterien wie z.B. klinische Relevanz
und Erfahrung, Konsistenz der Evidenz, Nutzen und Risiken fiir den
Patienten, die Perspektive des Patienten und der Familien, ethische,
rechtliche und 6konomische Aspekte, die Anwendbarkeit auf das
deutsche Gesundheitssystem sowie die praktische Umsetzbarkeit
im Alltag. Die aktuellen Leitlinienempfehlungen sind nach heutigem
Wissen am besten wirksam, um die Gesundheit und Entwicklung
Ihres Kindes oder lhnen selbst zu schiitzen. Die komplette Leitlinie
ist online {iber das Online-Portal der Arbeitsgemeinschaft der Me-
dizinisch-Wissenschaftlichen Fachgesellschaften (AWMF) zu erhalten
(www.awmf.org/; Hauptmeni: ,Leitlinien“). Sie richtet sich in erster
Linie an alle Berufsgruppen, die Patienten mit Glutarazidurie Typ |
behandeln.

Obwohl die Leitlinie und dieser Leitfaden mit groBer Sorgfalt erar-
beitet worden sind, ist es moglich, dass einzelne Unstimmigkeiten
oder sogar Fehler in ihr enthalten sind. Zudem ist es moglich, dass
nicht alle Patienten von der empfohlenen Behandlung in gleicher
Weise profitieren. Fiir die Verwendung dieses Leitfadens und fiir den
Behandlungserfolg kann somit keine Gewdhrleistung ibernommen
werden. Die Umsetzung der Behandlungsempfehlungen in die Praxis
und die damit verbundene Sorgfaltspflicht obliegt allein der/dem Sie
betreuenden Arztin/Arzt.

Mit freundlichen Griissen,

Dr. Nikolas Boy
Vorsitzender der Leitliniengruppe seit 2015

Prof. Dr. Stefan Kdlker
Leiter der Sektion fiir Neuropddiatrie und Stoffwechselmedizin
und Vorsitzender der Leitliniengruppe 2003-2015

Katja Sahm
Diatassistentin

UNTER DER MITARBEIT VON

Petra Schick
Didtassistentin

Privatdozent Dr. Peter Burgard
Leitender Psychologe

Prof. Dr., Prof. h. c. (RCH) Georg F. Hoffmann
Arztlicher Direktor

Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin
Angelika-Lautenschldger-Klinik

Klinik |

Sektion fiir Neuropddiatrie und Stoffwechselmedizin
Stoffwechselzentrum

Im Neuenheimer Feld 430

D-69120 Heidelberg

&
nikolas.boy@med.uni-heidelberg.de
stefan.koelker@med.uni-heidelberg.de
katja.sahm@med.uni-heidelberg.de

P.S.: Zur kontinuierlichen Verbesserung der Broschiire freuen wir uns
iber lhre Anregungen.
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DIAGNOSE

&

Eine gezielte Stoffwechseluntersuchung

von anderen Familienangehorigen

(insbesondere von Geschwisterkindern
und Eltern) des betroffenen Patienten

sollte bei bestatigter Diagnose einer

Glutarazidurie Typ | durchgefuhrt werden.

WAS BEDEUTET ,,GLUTARAZIDURIE TYP I“?

Das Wort ,,Glutarazidurie“ bedeutet ,,Glutarsdure im Urin“.
Die Glutarsaure ist ein Zwischenprodukt des menschlichen
Stoffwechsels. Sie ist normalerweise nur in geringen Men-
gen im Korper vorhanden und wird mit dem Urin ausge-
schieden. Eine erhohte Ausscheidung von Glutarsaure lief3
sich bereits bei Patienten mit Glutarazidurie nachweisen,
bevor die eigentliche Ursache der Krankheit vor mehr als
40 Jahren herausgefunden wurde. Diese zuerst festgestell-
te biochemische Auffilligkeit war somit namensgebend.
Da es noch andere Krankheiten gibt, die mit einer erh6h-
ten Glutarsdure-Ausscheidung einhergehen, wurden diese
Krankheiten in drei Typen (Typ I, Typ II, Typ Ill) unterteilt. In
diesem Leitfaden befassen wir uns ausschlieBlich mit der
Glutarazidurie Typ I. Auch wenn die Bezeichnung Glutarazi-
durie Typ Il und Typ lll sehr dhnlich klingen, handelt es sich
hierbei um andere Krankheiten, die nicht mit der Glutarazi-
durie Typ | verwechselt werden diirfen.

WIESO KONNTE BEI MEINEM KIND / BEI MIR DIE
DIAGNOSE GESTELLT WERDEN?

Neben der erh6hten Ausscheidung der Glutarsaure, lassen
sich bei der Glutarazidurie Typ | noch andere Auffélligkei-
ten im Urin und andere Korperfliissigkeiten nachweisen.
Hierzu gehort der Nachweis von 3-Hydroxyglutarsdure und
Glutarylcarnitin. Bei Menschen, die nicht von der Krankheit
betroffen sind, befinden sich nur ganz geringe Mengen
dieser Stoffe im Kérper und im Blut bzw. werden im Urin
ausgeschieden. Diese geringen Mengen werden auch als
»Normbereich“ oder ,Referenzbereich“ bezeichnet. Bei Pa-
tienten hingegen kénnen erhohte Konzentrationen dieser
Stoffe nachgewiesen werden, die hdufig um ein Vielfaches
oberhalb des sog. Normbereichs liegen. Hierdurch kénnen
die meisten betroffenen Kinder bereits zuverldssig im Neu-
geborenenscreening gefunden werden. Seit dem 1. April
2005 wird gemdfl der bundesdeutschen Richtlinie zum
Neugeborenenscreening (www.g-ba.de: Kinder-Richtlinien:

Erweitertes Neugeborenenscreening) die Glutarazidurie
Typ | bundesweit bei allen Neugeborenen als ein Teil der
FriiherkennungsmaBnahmen von Krankheiten untersucht.
Jahrlich werden im Mittel ca. 6—7 Neugeborene mit einer
Glutarazidurie Typ | in Deutschland neu diagnostiziert. Dies
entspricht einer Haufigkeit von einem Neugeborenen mit
Glutarazidurie Typ | auf 120.000 Neugeborene (1:120.000).

Um die Diagnose endgiiltig zu sichern, sind zusétzliche Un-
tersuchungen erforderlich (sog. molekulargenetische und
ggf. enzymatische Untersuchung).

KONNEN ANDERE FAMILIENMITGLIEDER DIESE
KRANKHEIT EBENFALLS HABEN?

Ja, dies ist mdglich. Da es sich um eine angeborene Krank-
heit handelt, konnen auch andere nahestehende Fami-
lienmitglieder erkrankt sein. Dies kann selbst dann der Fall
sein, wenn keine sichtbaren Symptome vorhanden sind.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG
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KRANKHEITSVERLAUF

WODURCH ZEIGT SICH DIE KRANKHEIT BEI MEINEM
KIND / BEI MIR?

Neugeborene und junge Sduglinge

Neugeborene und junge Sduglinge mit Glutarazidurie Typ
| sind zumeist unauffallig und kénnen nicht von gleich-
altrigen gesunden Kindern unterschieden werden. Bei ei-
nigen Neugeborenen und jungen Sauglingen finden sich
z.T. leichte und zumeist nur voriibergehende neurologi-
sche Auffalligkeiten. Hierzu gehort u.a. eine leichte Mus-
kelschwdche bzw. eine herabgesetzte Muskelspannung
(,,Muskelhypotonie“) im Rumpfbereich und leichte Seiten-
unterschiede bei Bewegungen (sog. Asymmetrie), die zu ei-
ner leichtgradigen motorischen Entwicklungsverzégerung
fiihren konnen. Derlei Auffalligkeiten sind jedoch generell
bei Sduglingen recht haufig und bessern sich spontan oder
durch eine physiotherapeutische Behandlung. Eine weite-
re Auffdlligkeit der meisten Kinder mit dieser Krankheit ist
ein groBer Kopfumfang (sog. Makrozephalie). Da jedoch
definitionsgemaB 3% aller Menschen einen grofRen Kopf
aufweisen und die Glutarazidurie Typ | sehr selten ist, gibt
es sehr viel mehr Menschen mit einem groen Kopf ohne
Glutarazidurie Typ | als solche mit dieser Krankheit. Es ist
somit im Neugeborenen- und jungen Sduglingsalter beina-
he unmoglich, betroffene Patienten ohne das Neugebore-
nenscreening zu entdecken.

Altere Sauglinge und Kleinkinder

Bleibt die Krankheit unerkannt und unbehandelt, tritt
zumeist bei dlteren Sduglingen oder Kleinkindern eine
bleibende Schddigung in einem bestimmten Bereich des
Gehirns (sog. Basalganglien) auf, die zu dauerhaften und
oft schwerwiegenden Bewegungseinschrankungen fiihren.
Die hdufigsten Bewegungsverdnderungen bei der Glutara-
zidurie Typ | werden als Dystonie bezeichnet. Sie sind da-
durch gekennzeichnet, dass das fiir alle Bewegungen sehr
wichtige Wechselspiel zwischen unterschiedlichen Muskel-
gruppen nur noch eingeschrankt oder gar nicht mehr funk-
tioniert. Als Folge dieser Veranderungen kénnen betroffene
Kinder viele der zuvor erlernten motorischen Fahigkeiten
verlieren und sind dann auf eine intensive Hilfe ihres Um-
felds angewiesen. Viele Kinder entwickeln zudem Sprech-
und Schluckstdrungen. Die Schluckstorungen beeintrach-
tigen die normale Erndhrung und erhdhen das Risiko, sich
zu verschlucken (sog. Aspiration). Im Gegensatz zu diesen
ausgeprdgten korperlichen Verdnderungen bleiben die
geistigen Fahigkeiten vieler betroffener Kinder erhalten. Ei-
nige Patienten konnten mittlerweile trotz des bestehenden
Handicaps ihre Schulausbildung, Berufsausbildung und
ein Universitatsstudium absolvieren.

Die geschilderten Verdnderungen des Gehirns entwickeln
sich typischerweise wdhrend oder kurz nach einer fie-
berhaften Infektionskrankheit (z.B. Magen-Darm-Infekt,
Lungenentziindung), und zwar insbesondere dann, wenn
zugleich die Nahrungs- und Fliissigkeitszufuhr deutlich
eingeschrankt war bzw. hohe Verluste von Nahrstoffen und
Fliissigkeit durch Erbrechen und Durchfall auftraten. An-
dere Ausloser, z.B. Operationen und Impfungen, wurden
ebenfalls beschrieben. Diese sog. akute encephalopathi-
sche Krise kann bis zum vollendeten 6. Lebensjahr auftre-
ten. Bei dlteren Kindern treten diese Krisen nach heutigem
Wissen nicht mehr auf. Oberstes Ziel der bereits im Neuge-
borenenalter einsetzenden Behandlung ist die Abwendung
der akuten encephalopathischen Krise und ihrer Folgen.

Jugendliche und Erwachsene

Einzelne Jugendliche und Erwachsene mit Glutarazidurie
Typ | wurden mittlerweile diagnostiziert, die trotz ausblei-
bender Diagnosestellung und Behandlung das Kindes-
alter unbeschadet iiberstanden haben (sog. ,klinischer
Spatmanifestations-Typ“). Die korperlichen Beschwerden
im Jugendlichen- und Erwachsenenalter unterscheiden
sich von denen des Kindesalters. Es iberwiegen Gangun-
sicherheiten, Handlungsungeschicklichkeit und -zittern,
Kopfschmerzen und Schwindel. Im héheren Alter kénnen
Zeichen der Demenz auftreten. Die im Gehirn nachweisba-
ren Veranderungen betreffen nicht die Basalganglien wie
im Kindesalter, sondern hauptsdchlich die sog. weifie Sub-
stanz. Die weie Substanz besteht aus den Nervenfasern
und deren Ummantelung (sog. Myelin). Die Verdnderungen
bei diesen Patienten entstehen vermutlich durch den lang-
jahrigen Einfluss der sich im Gehirn anstauenden Stoff-
wechselprodukte.

Dariiber hinaus kdnnen bei einem Teil der jugendlichen
und erwachsenen Patienten Stérungen der Nierenfunktion
entstehen.

Einige asymptomatische betroffene Mitter wurden zudem
tiber das (initial auffillige und im Verlauf normalisierte)
Neugeborenenscreening lhrer Kinder entdeckt (sog. mater-
nale GA-I).

WIE ERKENNE ICH EINE AKUTE ENCEPHALO-
PATHISCHE KRISE?

Es ist nach heutigem Kenntnisstand nicht moglich, den ge-
nauen Zeitpunkt zu benennen, an dem eine akute ence-
phalopathische Krise beginnt. Es handelt sich zunachst
um schleichende Veranderungen, die dann typischerweise
zu plétzlich auftretenden und dann bereits zumeist unwi-

i

Das Auftreten einer

akuten encephalo-
pathischen Krise kann

bei umgehender
Einleitung einer adaguaten
Notfallbehandlung
verhindert werden.

derruflichen Veranderungen fiihren. Die ersten Symptome
sind haufig untrennbar mit dem Auftreten einer Infektions-
krankheit verkniipft, d.h. Fieber, Miidigkeit, Appetitlosig-
keit und eingeschrankte Nahrungszufuhr. Bei Magen-Darm-
Infektionen treten zudem Erbrechen und Durchfall auf, die
auch ohne Fieber immer als Alarmsignal gewertet werden
sollten. In der zweiten Phase, die hdufig einen bis drei Tage
dauern kann, kommt es zu einer Zunahme der anfanglichen
Symptome, wobei der Wachheitsgrad schrittweise beein-
trachtigt werden kann, sodass betroffene Kinder dann nicht
selten unerweckbar sind und nicht oder kaum auf starke
Aufenreize reagieren (Koma/Prdkoma). Schlielich kommt
es dann haufig plotzlich (,aus heiterem Himmel“; ,wie
ein Schlaganfall“) zu einer Verdnderung der Muskelspan-
nung. Zundchst zeigen betroffene Kinder zumeist eine sehr
schwache Muskelspannung (Muskelhypotonie), die sich in
wenigen Tagen in eine Dystonie weiterentwickelt.

WEITERE KLINISCHE VERLAUFSFORMEN

Dariiber hinaus gibt es auch einzelne Patienten, die schlei-
chende neurologische Symptome entwickeln, aber ohne ein
akutes Krisenereignis (sog. insidious onset-Verlaufsform).
Die Dystonie dieser Patienten ist meist milder ausgepragt
als bei Patienten nach einerenzephalopathischen Krise. Die
insidious onset-Verlaufsform wird insbesondere bei Patien-
ten beobachtet, die keine Didtbehandlung gemaR den Leitli-
nienempfehlungen erhalten haben.

VERSCHWINDET DIE KRANKHEIT IM VERLAUF DES
LEBENS WIEDER?

Nein. Es handelt sich bei der Glutarazidurie Typ | um eine
angeborene Krankheit. Somit verschwindet die Krank-
heit im Verlauf des Lebens nicht spontan. Es ist iber den
Krankheitsverlauf bekannt, dass wahrend der ersten 6
Lebensjahre eine dauerhafte und h&ufig schwerwiegende
Schadigung des Gehirns erfolgen kann. Gelingt es durch
friihzeitige Diagnose und frithzeitige Behandlung gemaf3
den Leitlinienempfehlungen eine Schddigung des Gehirns
wahrend dieser Zeit zu vermeiden, haben Kinder eine gute
Chance, sich auch weiterhin unaufféllig zu entwickeln. Tritt
eine Schddigung in diesem Zeitraum auf, so sind diese
Verdanderungen dauerhaft und kénnen durch eine Behand-
lung ggf. nurnoch abgemildert werden. Der Langzeitverlauf
der Erkrankung im Jugendlichen- und Erwachsenenalter ist
noch ungewiss und daher Gegenstand aktueller Studien.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG
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KRANKHEITSENTSTEHUNG

WODURCH ENTSTEHT DIE KRANKHEIT?

Die Glutarazidurie Typ | ist eine angeborene Stoffwechsel-
krankheit. Stoffwechselkrankheiten werden durch eine
angeborene Stérung des Auf-, Um- oder Abbaus von Kor-
persubstanzen oder Nahrungshestandteilen verursacht. Fiir
diese Reaktionen bendtigt der Korper eine Vielzahl von En-
zymen. Enzyme wirken als Katalysatoren, d. h. sie beschleu-
nigen die genannten Prozesse in unserem Korper. Wenn
ein bestimmtes Enzym nicht richtig funktioniert, kommt es
zu Veranderungen in den Stoffwechselvorgangen. Manche
dieserVeranderungen l6sen Krankheiten aus — so auch bei
der Glutarazidurie Typ I.

Bei der Glutarazidurie Typ | ist ein bestimmtes Enzym nicht
funktionstiichtig. Es trdgt den Namen Glutaryl-CoA-Dehy-
drogenase und ist am Abbau von bestimmten Eiweif3be-
standteilen (sog. Aminosduren) beteiligt. Ein Defekt der
Glutaryl-CoA-Dehydrogenase beeintrachtigt den Abbau der
Aminosduren Lysin, Tryptophan und Hydroxylysin. Hier-
durch bedingt kommt es zu einem Aufstau von bestimmten
Stoffwechselprodukten, die im Urin und im Blut nachge-
wiesen werden kénnen (Abbildung 1). Bei vollstdndigem
Funktionsverlust des Enzyms kommt es zu einer starken
Ausscheidung dieser Stoffwechselprodukte im Urin (sog.
Hochausscheider), bei noch vorhandener Restfunktion fin-
det sich nur eine leicht erh6hte Ausscheidung dieser Stoffe
(sog. Niedrigausscheider). Die Funktion des betroffenen
Enzyms kann von keinem anderen Enzym iibernommen
werden.

WIESO TRITT EINE SCHADIGUNG DES GEHIRNS AUF?
Durch Untersuchungen in Zellkulturen und Tiermodellen
konnte gezeigt werden, dass einige der sich bei der Gluta-
razidurie Typ | anhdufenden Stoffwechselprodukte in ho-
hen Konzentrationen eine schadigende Wirkung auf das
Gehirn ausiiben (sog. Neurotoxizitat). Zudem konnte ge-
zeigt werden, dass sich die Stoffwechselprodukte bei der
Glutarazidurie Typ | besonders stark im Gehirn anreichern,
da sie aus dem Gehirn nur erschwert wieder abtranspor-
tiert werden. Die Menge der Stoffwechselprodukte im Ge-
hirn erh6ht sich bei proteinreicher Nahrung oder Energie-
mangel und verringert sich bei verminderter Eiweif3- bzw.
Lysinzufuhr und ausreichend hoher Energiezufuhr.

Zudem nimmt man an, dass am Auftreten der akuten en-
cephalopathischen Krise noch weitere Faktoren eine Rolle
spielen. Hierzu gehdren das Auftreten einer Mangelver-
sorgung des Korpers mit Energie und unentbehrlichen
(essentiellen) Nahrungsbestandteilen bei fieberhaften In-
fektionskrankheiten (sog. Katabolismus). In solchen Situa-

tionen mobilisiert der Kérper seine eigenen Reserven und
setzt Muskeleiweif und damit auch Lysin frei.

WARUM IST MEIN KIND KRANK, OBWOHL ICH
GESUND BIN?

Dass ein Kind von einer bestimmten Krankheit betroffen
ist, obwohl beide Eltern oder sonstige Familienangehori-
ge gesund sind, fiihrt bei Eltern und ihren Familien nicht
selten zu einer erheblichen Verunsicherung. Es wird dann
hdufig die Richtigkeit der Diagnose angezweifelt oder die
betroffene viterliche (oder miitterliche) Familie lehnt die
»Verantwortung” fiir diese Erbkrankheit ab und schreibt
diese der miitterlichen (oder vaterlichen) Familie zu (,das
kommt bei uns nicht vor“, ,das muss von euch kommen*).
Hierbei kommt es hdufig zu einer erheblichen Zusatzbelas-
tung und Verunsicherung, insbesondere fiir die Miitter neu
diagnostizierter Kinder.

Dabei ist das Auftreten einer angeborenen Krankheit in ei-
ner Familie, in der bislang keine angeborenen Krankheiten
vorkamen, tatsdchlich kein Widerspruch, sondern ist gera-
dezu typisch fiir eine bestimmte Vererbungsform, die sog.
autosomal-rezessive Vererbung. Hierbei wird je eine fehler-
hafte Erbinformation (Gen), in diesem Fall fiir das Enzym
Glutaryl-CoA-Dehydrogenase, von Vater und Mutter auf ihr
Kind iibertragen. Die Eltern selbst haben noch ein weiteres
vollstdndiges Gen fiir dieses Enzym und erkranken deshalb
nicht. Sie sind Ubertrdger/Anlagetrager fiir diese Krank-
heit, ohne selbst zu erkranken.

Jeder Mensch hat einen doppelten Satz an Genen — einen
von der Mutter und einen vom Vater. Die Gene entsprechen
dabei einer Seite in einem Kochbuch, d.h. sie beinhalten
die Herstellungsanleitung fiir ein bestimmtes ,Gericht.
Bei autosomal-rezessiven Erkrankungen geniigt ein intak-
tes Gen, um den Ausbruch der Krankheit zu verhindern.
Erst wenn zwei unvollstandige Gene zusammenkommen,
tritt die Krankheit auf. An jedes Kind wird nur jeweils eine
Halfte der mitterlichen und véterlichen Erbinformatio-
nen weitergegeben, um eine Verdopplung des Erbguts in
der nachsten Generation zu verhindern. Deshalb kénnen
Anlagetrager fiir eine bestimmte Krankheit gesunde oder
erkrankte Kinder bekommen. Zwei Drittel der gesunden
Kinder sind erneut Anlagetrager (Abbildung 2).

In einer betroffenen Familie mit vier Kindern gibt es im
Durchschnitt drei gesunde Kinder (2 davon sind Anlage-
trdager) und ein erkranktes Kind. Dies ist jedoch nur eine
rechnerische Annahme und trifft fiir viele Familien in der
Wirklichkeit nicht zu. Es gibt deshalb Eltern, die nur ge-

LYSIN
TRYPTOPHAN

HYDROXYLYSIN GEWEBE UND

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG

KORPERFLUSSIGKEITEN

GLUTARSAURE *+

GLUTARYL-COA / 3-HYDROXYGLUTARSAURE *

GLUTARYL-COA-
DEHYDROGENASE
CROTONYL-COA
Mutter

ist Anlagetragerin ftir
Glutarazidurie Typ |

M

| 4
\ GLUTARYLCARNITIN *

ABBILDUNG 1 (oben)
URSACHE DER
GLUTARAZIDURIE TYP |
Glutaryl-CoA-Dehydrogenase

Vater
ist Anlagetrager fur
Glutarazidurie Typ |

\V/ katalysiert einen Teilschritt in der
gemeinsamen Endstrecke der
Abbauwege der Aminosauren
Lysin, Hydroxylysin und Trypto-
phan. Mengenmalfig ist der Abbau
von Lysin bedeutsamser als der-
jenige von Tryptophan und Hydro-
xylysin. Durch den angeborenen
Enzymdefekt bei der Glutarazidurie

Kind ist Kind ist ein Anlagetrager fur
kein Anlagetrager fur Glutarazidurie Typ |
Glutarazidurie Typ |

sunde oder nur erkrankte Kinder bekommen. Das Vorhan-
densein eines gesunden oder erkrankten Kinds in einer
Familie beeinflusst hingegen nicht, ob das nachste Kind
der Familie gesund oder krank ist. Es ist dhnlich wie beim
Wiirfeln, bei dem in jedem Wurf eine Zahl zwischen eins
und sechs auftreten kann: Jedes Kind einer Familie hat die
gleiche Wahrscheinlichkeit gesund oder krank zu sein wie
seine Geschwister.

Um diese komplexen Zusammenhdnge besser begreifen
und in die eigene Familienplanung einbeziehen zu kon-
nen, ist eine ausfiihrliche genetische Beratung in einem
humangenetischen Institut unbedingt anzuraten.

Glutarazidurie Typ |

l Typ | kommt es zum Anstau von
bestimmten Stoffwechselprodukten
(Glutarsaure, 3-Hydroxyglutarsaure,
Glutarylcarnitin).

ABBILDUNG 2
AUTOSOMAL-REZESSIVE
VERERBUNG BEI DER
GLUTARAZIDURIE TYP |
Dunkelrote Dreiecke symbolisie-

Kind ist an
ren fehlerhafte/unvollstandige

erkrankt Gene, weilke Dreiecke symboli-
sieren intakte/vollstandige Gene.

HABE ICH MICH IN DER SCHWANGERSCHAFT

FALSCH VERHALTEN?

Nein. Obwohl das Auftreten von bestimmten Krankheiten, die
Einnahme von manchen Medikamenten, Alkohol und ande-
ren Drogen sowie das Gesundheitsverhalten wahrend der
Schwangerschaft einen groRen Einfluss auf die Gesundheit
eines Neugeborenen austiibt, gibt es keinen verniinftigen
Grund anzunehmen, dass die Glutarazidurie Typ | durch ein
,Fehlverhalten® in der Schwangerschaft verursacht worden
ware. Derlei Zusammenhénge sind nicht bekannt. Vielmehr
wurden die oben beschriebenen Genveranderungen vermut-
lich bereits seit vielen Generationen innerhalb einer Familie
von Eltern auf ihre Kinder tibertragen. Da Anlagetrager der
Glutarazidurie Typ | nicht erkranken, wurde diese Weiterga-
be defekter Gene nicht bemerkt. Jeder Mensch tragt mehrere
Genveranderungen in sich, die er unbemerkt an seine Kin-
der weitergeben kann. Genveranderungen konnen generell
spontan bei jedem Menschen auftreten.
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DIAT UND CARNITIN

Zelle

LYSINARME DIAT

FREIES COA

IST DIE GLUTARAZIDURIE TYP | BEHANDELBAR?

Der natiirliche Krankheitsverlauf der Glutarazidurie Typ | ist
durch die Behandlung giinstig zu beeinflussen, wenn es
gelingt 1) die Diagnose vor dem Auftreten erster bleibender
neurologischer Symptome zu stellen (Neugeborenenscree-
ning) und 2) durch die frithzeitige Behandlungseinleitung
das Auftreten einer bleibenden, schwerwiegenden Schadi-
gung des Gehirns zu verhindern. Die derzeit empfohlene
Therapie setzt sich aus einer kombinierten Dauerbehand-
lung — bestehend aus lysinarmer Didt und Carnitin — sowie
einer voriibergehend eingesetzten, intensivierten Notfall-
behandlung im Rahmen fieberhafter Infektionskrankhei-
ten, der Niichternzeit vor und nach Operationen und bei
auftretenden fieberhaften Impfreaktionen zusammen. Es
ist derzeit davon auszugehen, dass mit diesen Mafinah-
men bei ca. 90% aller frith diagnostizierten Kinder das
Auftreten einer akuten encephalopathischen Krise verhin-
dert werden kann. Im Gegensatz dazu ist ein symptomfrei-
er Verlauf bei Patienten ohne Behandlung nur bei einer
kleinen Minderheit (ca. 5—10%) zu erwarten. Somit lasst
sich der Nutzen der derzeit empfohlenen Behandlung ein-
deutig belegen.

GEWEBE UND

H / GLUTARSAURE v

GLUTARYL-COA <) 3-HYDROXYGLUTARSAURE ¥
GLUTARYL-COA- \
DEHYDROGENASE

CROTONYL-COA

CARNITIN

Carnitin
wird ersetzt

GLUTARYL-CARNITIN ———» BLUT ——— NIEREN — ) URIN

Glutarylcarnitin
wird ausgeschieden

Freies CoA wird
zurickgewonnen

KORPERFLUSSIGKEITEN

GLUTARYLCARNITIN +

P

Der Erfolg der Behandlung hangt wesentlich von der
ausreichenden Information und Schulung von Eltern
und Patienten ab. Eltern und deren Kinder sollen durch
ein interdisziplinares Stoffwechselteam umfassend
informiert und geschult werden und adaquate schriftli-
che Unterlagen erhalten. Die Schulung sollte in regel-
mafkigen Abstanden wiederholt und erganzt werden.

WER FUHRT DIE BEHANDLUNG DURCH?

Die Verordnung jeglicher Didtbehandlung und Medikation
erfordert eine Risiko-/Nutzen-Abwdgung durch mit dieser
Behandlung vertrauter Experten. Um Probleme, die mit die-
ser Krankheit oder der empfohlenen Therapie zusammen-
hédngen, zu beherrschen und die Behandlung erfolgreich
durchzufiihren, sollte die Behandlung von einem interdis-
ziplindren Stoffwechselteam bestehend aus pddiatrischen
Stoffwechselmedizinern, pddiatrischen Erndhrungsfach-
kraften, Pflegekraften, Physiotherapeuten, Logopaden, Er-
gotherapeuten (bei Essstérungen) sowie Psychologlinnen
eingeleitet und gesteuert werden. Die Langzeitbetreuung
der Patienten in einem Stoffwechselzentrum erhoht die
Wahrscheinlichkeit fiir einen asymptomatischen Verlauf
der Patienten.

ABBILDUNG 3

LYSINARME DIATBEHANDLUNG

Lysin ist die mengenmassig wichtigste Vorlaufer-
Aminoséaure der sich bei der Glutarazidurie Typ |
anhdufenden Stoffwechselprodukte (Glutarsaure,
3-Hydroxyglutarsédure, Glutarylcarnitin). Durch
eine Einschrankung der Lysinzufuhr Gber

die Nahrung lésst sich die Anhaufung dieser
Stoffwechselprodukte im Kérper, insbesondere
auch im Gehirn, verringern.

ABBILDUNG 4

BEHANDLUNG MIT CARNITIN

Das sich anhaufende Glutaryl-CoA bindet an
die Transportsubstanz Carnitin und kann so

als Glutarylcarnitin die Zellen verlassen und
letztlich im Urin ausgeschieden werden. Hierbei
wird freies CoA in der Zelle freigesetzt und fur
andere Stoffwechselreaktionen zur Verfligung
gestellt. Allerdings verliert der Kérper bei dieser
Entgiftungsreaktion viel Carnitin. Diese Verluste
werden mit dem Carnitin-Saft ausgeglichen.

WIE WIRKT DIE LYSINARME DIATBEHANDLUNG?

Die eingeschrankte Zufuhr der Aminosdure Lysin, die bei
der Glutarazidurie Typ | nicht richtig abgebaut werden
kann, verringert die Bildung schddigender Stoffwechsel-
produkte im Kdrper deutlich und reduziert damit deren An-
reicherung im Gehirn (siehe Abbildung 3). Eine vollstandi-
ge Normalisierung dieser Stoffwechselprodukte durch die
Behandlung ist allerdings nicht zu erwarten.

Eine lysinarme Didt sollte bei allen Kindern angewendet
werden, die zum Zeitpunkt der Diagnosestellung keine aku-
te encephalopathische Krise erlitten haben. Hierzu gehéren
alle neu diagnostizierten Neugeborenen. Der Nutzen der
Didtbehandlung ist unklar bei Kindern, die erst nach dem
Auftreten einer akuten encephalopathischen Krise diagnos-
tiziert wurden. Eine mdégliche Wirkung liegt in der Vorbeu-
gung weiterer Krisen oder im Aufhalten einer fortschreiten-
den Verschlechterung der neurologischen Probleme.

Die Basis der Didtbehandlung bei der Glutarazidurie Typ |
sollte sich an dem allgemeinen, altersabhdngigen und in-
dividuellen Tagesbedarf fiir Nahrstoffe orientieren. Dies ist
unbedingt erforderlich, um ein normales Wachstum und
Gedeihen zu ermdglichen. Die Didt beriicksichtigt dabei
Erndhrungsempfehlungen nationaler und internationaler
Fachgesellschaften (z.B. D-A-CH, WHO), die den altersab-
hdngigen Mindestbedarf eines heranwachsenden Kinds
umreifien.

Die praktische Durchfiihrung der Didtbehandlung wird im
zweiten Teil des Leitfadens detailliert erldutert. Im Anhang
finden Sie zudem aktuelle Nahrwerttabellen und weitere
Materialien, die fiir die Durchfiihrung der Didtbehandlung
von Nutzen sind.

CARNITIN

Carnitin ist ein wichtiger Transportstoff des menschlichen
Korpers. Er wird hauptsdchlich aus der Nahrung aufge-
nommen. Carnitin bindet an das in den Zellen des Kdrpers
entstehende Glutaryl-CoA (siehe Abb. 1 u. 3) und bildet
Glutarylcarnitin. Glutarylcarnitin wird ins Blut abgegeben
und anschlieBend {iber die Niere mit dem Urin ausgeschie-
den. Dies ist eine physiologische Entgiftungsstrategie des
Korpers, die die Anhdufung von schadigenden Stoffwech-
selprodukten verringert und die verfiighare Menge des fiir
viele Stoffwechselreaktionen wichtigen freien Coenzym A
(CoA) erhoht (siehe Abb. 4). Bei dieser wichtigen Reaktion
geht dem Korper allerdings so viel Carnitin verloren, dass
es nicht ausreichend aus der Nahrung ersetzt werden kann.
Hierdurch kommt es zu einem Carnitinmangel. Ein Carnitin-

mangel ist fiir den Kérper schadlich, da Carnitin noch ande-
re Funktionen erfiillt. Insbesondere bindet es an langketti-
ge Fettsduren und ermoglicht so, dass der Kérper auf seine
Fettreserven als wichtige Energiequelle zuriickgreifen kann.

Die Verabreichung von Carnitin erfiillt somit gleich mehre-
re Funktionen: 1) Forderung der kdrpereigenen Entgiftung
anfallender Stoffwechselprodukte, 2) Erhéhung der Verfiig-
barkeit des freien CoA und 3) Vorbeugung eines Carnitin-
mangels. Die lebenslange Behandlung mit Carnitin ist eine
wesentliche Grundlage der Behandlung und beeinflusst
den Krankheitsverlauf giinstig. Dies wurde auch fiir Pati-
enten belegt, die bereits eine akute encephalopathische
Krise erlitten haben. Die Carnitindosis wird gemaB Alter,
Gewicht und der im Blut nachweisbaren Konzentration des
freien Carnitins durch das zustandige Stoffwechselteam
angepasst. Die empfohlene Startdosis betrdagt 100 mg Car-
nitin pro kg Korpergewicht (aufgeteilt auf 3 Einzeldosen).
Bei manchen Kindern kann es bei der Verwendung von Car-
nitin zum Auftreten eines starken (fischartigen) Kérperge-
ruchs und zu Durchfall kommen. In diesem Fall kann eine
Dosisreduktion nach Riicksprache mit dem betreuenden
Stoffwechselteam versucht werden.

@

Es ist unbedingt davon abzuraten, die tagliche
Carnitin-Gabe ohne Rlcksprache mit dem
zustandigen Stoffwechselteam zu verringern
oder Carnitin gar vollstandig abzusetzen!!

RIBOFLAVIN (VITAMIN B2)

Das bei der Glutarazidurie Typ | betroffene Enzym Glutaryl-
CoA-Dehydrogenase bendtigt Riboflavin (Vitamin B2) als
Co-Faktor, um richtig funktionieren zu kénnen. Insofern
wurde erhofft, dass die verminderte Aktivitdt des defekten
Enzyms durch tdgliche Gaben von Riboflavin erhoht wer-
den konnte. Es konnte allerdings in keiner neueren Studie
nachgewiesen werden, dass Riboflavin tatsdchlich den
Krankheitsverlauf giinstig beeinflusst. Eine wahrscheinli-
che Erkldarung hierfiir ist, dass das defekte Enzym durch Ri-
boflavin nur sehr selten in relevanter Weise stimuliert wer-
den kann. Es gibt derzeit keine zuverldssige Methode, die
Riboflavinsensitivitat zu testen oder sie auf der Grundlage
molekulargenetischer Untersuchungen vorherzusagen.

@

Riboflavin verursacht haufig Bauchschmerzen,
Ubelkeit und Erbrechen.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG
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NOTFALLBEHANDLUNG

WELCHE SITUATIONEN SIND FUR MEIN KIND
GEFAHRLICH?

Die kombinierte Dauerbehandlung (lysinarme Diat, Car-
nitin) allein bietet fiir Kinder mit Glutarazidurie Typ | in
den ersten 6 Lebensjahren in manchen Situationen kei-
nen ausreichenden Schutz vor dem Auftreten einer aku-
ten encephalopathischen Krise. Die Durchfiihrung einer
intensivierten Notfallbehandlung ist erforderlich, wenn
eine potentiell gefdhrliche Situation eintritt. Hierzu geho-
ren fieberhafte Infektionskrankheiten (insbesondere wenn
Erbrechen und Durchfall hinzukommen), Impfreaktionen
und Operationen bzw. perioperative Niichternphasen. Da
es einen schleichenden Ubergang zwischen dem Auftre-
ten der ersten Zeichen einer Infektionskrankheit und dem
Auftreten dauerhafter Schadigung des Gehirns gibt, ist der
exakte Beginn einer Krise nicht sicher zu bestimmen. Des-
halb ist ein rascher Beginn der Notfallbehandlung sowie
schrittweise Intensivierung in jeder (!) potentiell gefahrli-
chen Situation unbedingt zu empfehlen.

WIE WIRKT DIE NOTFALLBEHANDLUNG?

Die intensivierte Notfallbehandlung verfolgt die gleichen
Ziele wie die kombinierte Dauerbehandlung, allerdings mit
starkeren Mitteln. Die wichtigsten Prinzipien der Notfallbe-
handlung sind wie folgt:

— Hohe Energiezufuhr (ggf. plus Insulingabe): Hierdurch
kann ein Energie- und Baustoffmangel (sog. Katabolis-
mus) verhindert oder durchbrochen werden. Dies ist
wichtig, um die Entstehung schddigender Stoffwech-
selprodukte zu verringern. Bei fieberhaften Infektionen
und bei perioperativen Niichternphasen im Rahmen von
Operationen ist der Energiebedarf des Korpers erhoht
(Faustregel: eine Erhchung der Kérpertemperatur um 1°C
erhoht den Energiebedarf des Kérpers um ca. 10 %).

— Verringerte bzw. voriibergehend gestoppte EiweifSzufuhr:
Bei bestehendem Energiemangel des Kérpers wird das
EiweiB des Korpers (Muskelgewebe) und der Nahrung fiir
die Energiegewinnung herangezogen. Hierdurch entste-
hen vermehrt schddigende Stoffwechselprodukte. Aus
diesem Grund wird die Zufuhr des natiirlichen Eiweies
voriibergehend verringert oder ganz gestoppt. Lysin-
freie Aminosdurenmischungen konnen weitergegeben
werden, wenn sie vom erkrankten Kind toleriert werden.
Durch die hohe Energiezufuhr und Insulinausschiittung
wird die Eiwei3herstellung in den Kérperzellen stark an-
geregt. Deshalb wird nach relativ kurzer Zeit wieder die
normale EiweiBmenge vertragen. Die Eiweifizufuhr sollte
deshalb nicht langer als 24 h gestoppt werden.

— Erhohung der Carnitinzufuhr: Durch Verdopplung der Car-
nitindosis oder durch Gabe von Carnitin {iber eine Infusi-
on wird die physiologische Entgiftungsfunktion des Kor-
pers (Bildung von Glutarylcarnitin) unterstiitzt und einem
Carnitinmangel wirksam vorgebeugt.

— Ausgleich des Fliissigkeits-, Elektrolyt- und S&ure/Ba-
sen-Haushalts: Bei fieberhaften Infektionskrankheiten
kommt es hadufig zu einem erhdhten Fliissigkeits-, Elekt-
rolyt- und Basenverlust (Schwitzen, Durchfall, Erbrechen)
bei zugleich verringerter Einfuhr. Eine rasche Normali-
sierung erlittener Defizite und ein ausreichender Ersatz
weiter bestehender Verluste sind fiir eine Forderung der
Heilungsprozesse erforderlich. Zudem fordert eine aus-
reichende Fliissigkeits- und Basenzufuhr die Ausschei-
dung schddigender Stoffwechselprodukte in den Urin.

— Energie-,,sparende® Manahmen: Fiebersenkende Maf3-
nahmen (physikalisch und medikamentds) sollten groR-
zligig eingesetzt werden, da eine Erhdhung der Korper-
temperatur zu einem erhdhten Energiebedarf fiihrt. Des
Weiteren ist eine voriibergehende Behandlung einer
erhdhten Brechneigung hilfreich, um erhohte Nahrungs-
und Fliissigkeitsverluste durch wiederholtes Erbrechen
zu verringern und einen Kostaufbau zu ermoglichen.

KANN ICH DIE NOTFALLBEHANDLUNG ZU HAUSE
BEGINNEN BZW. DURCHFUHREN?

Die Notfallbehandlung ist als Stufenschema aufgebaut,
d.h. es gibt ein Behandlungsschema fiir die Behandlung
zu Hause und in der Klinik. Die Notfallbehandlung zu
Hause ist allerdings nur dann zu empfehlen, wenn es der
Zustand des Kindes erlaubt, die Eltern des Kindes ausrei-
chend geschult sind und das betreuende Stoffwechsel-
team in regelmafigen Abstdnden {iber den Zustand des
Kindes informiert wird. Bei Neugeborenen und Sauglingen
ist nach unseren Erfahrungen von einer hduslichen Notfall-
behandlung abzuraten und eine Notfallbehandlung in der
zustandigen Klinik vorzunehmen. Aus medizinischer Sicht
sollten folgende Bedingungen erfiillt sein, um eine hausli-
che Notfallbehandlung durchzufiihren:

— Die Korpertemperatur liegt unter 38,5 °C.

— Das Kind erbricht nicht und nimmt seine Nahrung voll-
standig zu sich.

— Es liegen keine alarmierenden Symptome vor: Erbrechen,
Durchfall, ausgepragte Miidigkeit, Muskelschwache, Be-
wegungsstorungen.

INTENSIVE ELTERNSCHULUNG

BEHANDLUNGSPLANE /
NOTFALLAUSWEIS

VORRATSHALTUNG

ENGE KOOPERATION MIT
LOKALEN KINDERKLINIKEN
UND NIEDERGELASSENEN
KINDERARZTEN

VERHALTEN BEI
URLAUBSREISEN

RUCKSPRACHE BEI
INFEKTIONSKRANKHEITEN

MANAGEMENT VON
OPERATIONEN

Eltern werden detailliert Uber den Krankheitsverlauf und besondere Risiken in-
formiert. Sie erhalten prazise Anweisungen fiir die Durchftihrung der Therapie.
Schulungen werden in regelmakigen Abstanden vom zusténdigen Stoffwech-
selzentrum durchgefiihrt. Die kontinuierlichen Schulungen sollen zudem das
Krankheitsverstandnis verbessern.

Schriftliche Therapieplane sind an alle Beteiligten (Eltern, Stoffwechsel-
zentren, lokale Kliniken, niedergelassene Kinderarzte) auszuhandigen und
werden in regelméssigen Abstdnden erneuert und an etwaige Anderungen
angepasst. Eltern erhalten zudem einen Notfallausweis, der die wichtigsten
Informationen kurz zusammenfasst und die Telefonnummer des zustandigen
Stoffwechselzentrums enthalt.

Eltern sollen angewiesen werden, fiir eine ausreichende Vorratshaltung von
erforderlichen Spezialnahrungsmitteln und Medikamenten zu sorgen (dies
gilt auch vor Urlaubsreisen etc., siehe unten).

Die lokale Kinderklinik bzw. der niedergelassene Kinderarzt wird vom zustan-
digen Stoffwechselzentrum kontaktiert und informiert. Relevante Unterlagen
und Informationen (einschl. schriftlicher Behandlungsplane) werden vom
Stoffwechselzentrum zeitnah in schriftlicher Form ausgehéandigt.

Eine stationdre Notfalltherapie kann in der lokalen Kinderklinik begonnen
werden, falls das zustandige Stoffwechselzentrum weit entfernt ist. Das Stoff-
wechselzentrum wird unverziglich nach der stationaren Aufnahme informiert
und koordiniert im weiteren Verlauf die Notfallbehandlung.

Stoffwechselspezialisten/-zentren am Urlaubsort werden nach Zustimmung
der Eltern vor der Urlaubsreise schriftlich Uber die Krankheit und die aktuellen
Therapieplane informiert. Die Eltern erhalten Kontaktadresse, Telefonnummer
und E-Mail-Adresse des zustandigen Kollegen/Stoffwechselzentrums.

Eltern werden instruiert, das zustandige Stoffwechselzentrum zu kontaktieren,
sobald die Korpertemperatur 38,5 °C Ubersteigt, klinische Zeichen einer In-
fektionskrankheit oder neurologische Symptome auftreten. Die Notfalltherapie
und ggdf. die stationdre Aufnahme in der lokalen Kinderklinik wird vom Stoff-
wechselzentrum koordiniert.

Bei elektiven Operationen wird das zustandige Stoffwechselzentrum mit an-
gemessener Vorlaufzeit von den zustandigen Chirurgen und Anasthesisten
vorab informiert, um das perioperative metabolische Management festzule-
gen. Wenn moglich, sollte die pra- und postoperative Uberwachung in einem
Stoffwechselzentrum erfolgen.

Bei Notfalloperationen wird das Stoffwechselzentrum unverziiglich informiert,
um das perioperative metabolische Management zu begleiten.

TABELLE 1 OPTIMIERUNGSSTRATEGIEN FUR DIE DURCHFUHRUNG DER NOTFALLTHERAPIE

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG
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Wahrend eines Zeitraums von zundchst 12—24 h wird die
Notfallbehandlung zu Hause durchgefiihrt. Der Zustand
des Kindes (Bewusstseinslage, Fieber, Nahrungsaufnah-
me, Erbrechen, Durchfall, sonstige Auffélligkeiten) wird
wahrend dieses Zeitraums alle 2 Stunden untersucht. Jeg-
liche Verschlechterung sollte zu einer umgehenden stati-
ondren Einweisung und zum Beginn einer Notfalloehand-
lung in der zustandigen Klinik fiihren. Falls erforderlich,
kdnnen geschulte Eltern zudem Maltodextrinlosung tiber
eine Magensonde verabreichen, um eine optimale Energie-
zufuhr (inkl. nachts) zu gewédhrleisten. Wenn die h&usliche
Notfallbehandlung erfolgreich war und keine alarmieren-
den Symptome wdhrend der ersten 12—24 h aufgetreten
sind, soll im Anschluss hieran die Zufuhr des natiirlichen
Eiweifles stufenweise liber 24-48 h bis zum Erreichen des
didtetischen Normalplans gesteigert werden. Dies ist erfor-
derlich, um einen EiweiBmangel zu verhindern, der wieder-
um eine metabolische Krise begiinstigen kann.

Empfehlungen fiir die Durchfiihrung der hduslichen Notfall-
behandlung finden Sie auf Seite 35. Empfehlungen fiir die
Durchfiihrung einer Notbehandlung im Krankenhaus sind
fuir diesen Leitfaden nicht relevant, da entsprechende Not-
fallbehandlungsplane in der Akte des Kindes im zustandi-
gen Stoffwechselzentrum hinterlegt sind. Zudem koénnen
diese Empfehlungen in der Leitlinie (www.awmf.org) nach-
gelesen werden.

WIE KANN ICH VERZOGERUNGEN BEI DER
NOTFALLBEHANDLUNG VERMEIDEN?

Der verzogerte oder gar ausbleibende Beginn einer Not-
fallbehandlung wahrend einer gefdhrdenden Situation
(fieberhafte Infektion, Impfreaktion, Operation) ist die
hdufigste Ursache, die trotz friihzeitiger Diagnosestellung
und Behandlung zum Auftreten einer akuten encephalopa-
thischen Krise mit dauerhaften neurologischen Beschwer-
den fiihrt.

Dem Problem der verzégerten oder ausbleibenden Notfall-
behandlung liegt hdufig eine unzureichende Schulung von
Eltern zugrunde. Es kann jedoch auch durch die Involvierung
von ,,fremden® Arzten (Notambulanz einer fremden Klinik,
z.B. am Urlaubsort; Nicht-Erreichbarkeit oder ausbleibende
Verstdandigung des bisher betreuenden Stoffwechselarztes)
bedingt sein, die mit der Behandlung des Kindes und der
Glutarazidurie Typ | bislang nicht vertraut waren. Um die
Notwendigkeit einer Notfallbehandlung zu erkennen und
die Behandlung ohne zeitliche Verzégerung einzuleiten, ha-
ben sich einige Optimierungsstrategien als giinstig heraus-
gestellt. Diese sind in Tabelle 1 zusammengestellt.

A

Der verzogerte oder gar ausbleibende
Beginn einer Notfallbehandlung wahrend
einer gefahrdenden Situation (fieberhafte
Infektion, Impfreaktion, Operation) ist

die haufigste Ursache, die trotz Diagnose-
stellung und Behandlung im Neugebore-
nenalter zum Auftreten einer akuten
encephalopathischen Krise mit dauer-

haften neurologischen Beschwerden fuhrt.

IST EINE NOTFALLBEHANDLUNG NACH DEM

6. LEBENSJAHR ERFORDERLICH?

Obwohl weltweit bislang liber keine akute encephalopa-
thische Krise bei einem Kind mit Glutarazidurie Typ | nach
dem 6. Lebensjahr berichtet worden ist, ist nicht sicher
auszuschlieBen, dass fieberhafte Infektionskrankheiten,
Impfreaktionen und Operationen nach dem 6. Lebensjahr
subklinische (d.h. moglicherweise erst spater oder nach
wiederholten Episoden sichtbare) neurologische Schaden
verursachen kénnen. Zukiinftige Beobachtungen sind un-
bedingt erforderlich, um die Empfindlichkeit des Gehirns
gegeniiber den bis zum 6. Lebensjahr als gefdhrdend ein-
geschdtzten Situationen (Infektionskrankheiten, Impfre-
aktionen, Operationen) beurteilen zu kdnnen. Aus diesem
Grund wurde von der Leitliniengruppe als Empfehlung aus-
gesprochen, dass eine Notfallbehandlung bei Kindern nach
dem 6. Lebensjahr bei schwerer Krankheit oderim Rahmen
des perioperativen Managements (z.B. bei einem ,,Kaiser-
schnitt“) erwogen werden sollte. Die Notfallbehandlung
orientiert sich hierbei an der Behandlung der jiingeren Al-
tersgruppe, d. h. bis einschlieBlich 6. Lebensjahr.

ABBILDUNG 5

NOTFALLAUSWEIS FUR
GLUTARAZIDURIE TYP 1 (MUSTER)
Der Notfallausweis ist vom jeweils
zustdandigen Stoffwechselzentrum
auszustellen. Von der Richtigkeit
des Inhalts Uberzeugt sich der zu-
stéandige Stoffwechselarzt. Der hier
abgebildete Ausweis hat Scheck-
kartenformat, wird in der Mitte

gefaltet und anschliekend laminiert.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG

NOTFALLAUSWEIS

Ein vorzugsweise laminierter und in einem giinstigen For-
mat (z.B. Scheckkarte) gehaltener Notfallausweis soll je-
dem Kind mit einer Glutarazidurie Typ | ausgestellt und
von den Eltern bzw. Patienten mitgefiihrt werden. Eine
Mehrfachausfertigung empfiehlt sich, falls mehrere un-
terschiedliche Personen an der Betreuung des Kindes be-
teiligt sind. Im Kraftfahrzeug sollte ein Notfallausweis an
einer leicht einsehbaren Stelle deponiert werden. Vor Aus-

landsaufenthalten empfiehlt sich zudem eine Ubersetzung
des Notfallausweises in die jeweilige Landessprache (und/
oder auf Englisch). Der Notfallausweis soll in Kiirze die
Schliisselinformationen (iber die Glutarazidurie Typ | zu-
sammenfassen und die Telefonnummer des zustandigen
Stoffwechselzentrums enthalten. Der Notfallausweis soll
die rasche Einleitung erforderlicher Erstmainahmen im
Falle einer Notfallsituation gewdhrleisten. Angaben iiber
Dosierungen sollen vom zustdandigen Stoffwechselarzt von
Zeit zu Zeit tiberpriift und ggf. angepasst werden. Die fol-
gende Abbildung (Abb. 5) zeigt beispielhaft den vom Zen-
trum fiir Kinder- und Jugendmedizin des Universitatsklini-
kums Heidelberg verwendeten Notfallausweis.

UNIVERSITATS  zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin

HLANIKUM Sektion Neuropadiatrie und Stoffwechselmedizin
HEIDELBERG P Glutarazidurie Typ | / Glutaric aciduria type |

Drohende Stoffwechselentgleisung /
Impending metabolic decompensation

Notfallausweis

Angeborene Stoffwechselkrankheit
Gefahr lebensbedrohlicher Stoffwechselkrisen

Situationen: Nahrungsverweigerung, Erbrechen, Durchfall,
fieberhafter Infekt, Niichternphase bei OP

Situations: Refusal to feed, vomiting, diarrhea,
febrile illness, perioperative fasting

Emergency Card

Inborn Error of Metabolism
Risk of life-threatening metabolic decompensations

Symptome: Bewusstseinsstérung, Krampfanfall,
Bewegungsstorung (Dystonie, Chorea)

Glutarazidurie Typ |

Glutaric aciduria type |

Symptoms: Altered consciousness, seizures, movement
disorders (dystonia, chorea)

MaRnahmen / Treatment:

Name/Name:
Geb-Dat/DOB: o Stopp Proteinzufuhr (max. 24 h)
Ad /Add = Stop protein (max. 24 h)
resse ress:
o Glukoseinfusion (g/kg/d), ggf. + Insulin
= Glucose perfusion (g/kg/d), if necessary + insulin
0-12 Monate 1-3 Jahre | 4-10Jahre | 11-15Jahre >16 Jahre
Telefon/Phone: Months Years Years Years Years

12-15 10-12 7-10 4-7 3-5

Notruf 112 Emergency Call ¢ L-Carnitin i.v. (100 mg/kg/d)
= [-Carnitine IV (100 mg/kg/d)

Unverziglich Kontakt aufnehmen!
Contact immediately!

e Labor: Blutgase, Elektrolyte
= |nvestigations: blood gases, electrolytes

+49 (0) 6221 56-4002

24 Stunden Stoffwechseldienst
Metabolic specialist on call 24h/7d

07-2018




BEHANDLUNG VON
BEWEGUNGSSTORUNGEN

Bewegungsstorungen bei der Glutarazidurie Typ | sind variabel und schwierig zu be-
handeln. Die Wirksamkeit verwendeter Medikamente ldsst sich nicht exakt vorher-
sagen und gehort in die Hand von Spezialisten (Neuropadiater). Dieser Leitfaden fiir
Eltern und Patienten enthalt deshalb keine Dosisangaben oder eine genaue Darstel-
lung dieses Themas. Eine ausfiihrlichere Betrachtung dieses Themas findet sich in
der Leitlinie (www.awmf.org).

Die am héaufigsten fiir die Behandlung von Bewegungsstorungen bei Glutarazidurie
Typ | verwendeten Medikamente (Wirkstoffbezeichnung) sind Baclofen (ggf. auch
als Baclofenpumpe eingesetzt), Benzodiazepine (z.B. Diazepam), Trihexiphenidyl,
Tetrabenazin und Botulinumtoxin A. In Einzelfdllen hat sich auch die Behandlung
mit Zopiclon bewdhrt. Medikamente ohne gesicherte Wirksamkeit fiir die Behand-
lung der Bewegungsstérungen sind Antiepileptika (z.B. Vigabatrin, Carbamazepin,
Valproat), Amantadin und L-DOPA. Dariiber hinaus sollte Valproat nicht eingesetzt
werden, da es theoretisch zu einer ungiinstigen Beeinflussung des Energiestoff-
wechsels und zu einem Carnitinmangel fiihren kann.

Uber neurochirurgische Behandlungen oder die tiefe Hirnstimulation, die bei ande-
ren Patienten mit einer Dystonie eingesetzt werden, gibt es noch sehr wenige und
z. T. unglinstige Erfahrungen fiir die Glutarazidurie Typ |. Der langzeitliche Nutzen
dieser neurochirurgischen Eingriffe kann derzeit noch nicht abgeschatzt werden.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
EINFUHRUNG
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ZUSAMMENSETZUNG UNSERER NAHRUNG

Mit der Nahrung nehmen wir lebensnotwendige Nahrstoffe
auf. Dazu zdhlen die Energie liefernden Hauptndhrstoffe
Eiweif3, Fett und Kohlenhydrate sowie die Mikrondhrstof-
fe Vitamine, Mineralstoffe und Spurenelemente, die keine
Energie liefern.

Bei der Glutarazidurie Typ | handelt es sich um eine St6-
rung, die den Nahrstoff Eiwei3 — auch Protein genannt —
betrifft. Das Eiweif der Nahrung dient dem Korper haupt-
sdchlich als Baustoff, z. B. fiir Organe, Muskeln und Zellen.
Aber auch die Reglerstoffe (Enzyme, Hormone) und Schutz-
stoffe (Antikdrper) des Korpers bestehen aus Eiwei3. Alle
EiweiBe werden aus 20 verschiedenen Bausteinen, den
Aminosduren, zusammengesetzt. Die Aminosduren sind in
unterschiedlicher Reihenfolge zu verschieden langen Ket-
ten verknipft. Acht dieser Aminosaduren sind essentiell (le-
bensnotwendig). Dies bedeutet, dass sie mit der Nahrung
in ausreichender Menge zugefiihrt werden miissen, weil
der Kérper sie nicht selbst herstellen kann.

ABBILDUNG 6
ZUSAMMENSETZUNG
UNSERER NAHRUNG

Die Néahrstoffe, aus denen unsere Lebensmittel zusam-
mengesetzt sind, kommen in den Lebensmitteln in unter-
schiedlicher Menge und Kombination vor. Lebensmittel,
in denen alle drei Hauptndhrstoffe vorkommen, sind vor
allem Milch, Joghurt und Niisse. Die Nahrstoffkombination
Eiweil und Fett ist vor allem in Fleisch, Fisch und Kase ent-
halten. Lebensmittel mit nur einem Nahrstoff gibt es nur
bei Kohlenhydraten (z.B. Zucker und Limonade) und bei
Fett (z. B. Pflanzendle und Margarine).

LEBENSMITTEL BESTEHEN AUS NAHRSTOFFEN

EIWEISS = PROTEIN KOHLENHYDRATE
besteht aus Ketten von Aminosauren
TRYPTO-
PHAN
LEBENSMITTEL
EIWEISS EIWEISS EIWEISS

KOHLENHYDRATE KOHLENHYDRATE KOHLENHYDRATE

z.B. Milch, z.B. Fleisch, z.B. Getreide, Obst z.B. Zucker z.B. Ol, Butter
Joghurt, Nisse Fisch, Ei, Kase Gemlse, Kartoffeln  Limonade Margarine

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
ERNAHRUNG UND DIAT

LEBENSMITTELEINTEILUNG FUR DIE LYSINARME DIAT

z.B. Fleisch,
Fisch, Ei, Kase

z.B. Milch,
Joghurt, Nisse

z.B. Getreide, Obst,
Gemise mit
niedrigem Lysingehalt

z.B. Zucker
Limonade

z.B. Ol, Butter
Margarine

GRUNE GRUPPE

Sie beinhaltet lysinarme und lysinfreie Lebens-
mittel. Diese Lebensmittel konnen in einer
sog. Lysin-Tagespauschale (s. Seite 32) zusam-
mengefasst werden. Das tagliche Wiegen und
Berechnen dieser Lebensmittel kann damit
entfallen. In der Regel wird fiir die Lebensmit-
tel der griinen Gruppe die Hélfte bis Dreiviertel
der vorgegebenen Lysin-Tagesmenge benotigt.

KOHLEN-
HYDRATE

z.B. Getreide, Obst,
GemUse mit mittlerem
Lysingehalt, Kartoffeln

ABBILDUNG 7
LEBENSMITTEL SORTIERT NACH DEN AMPELFARBEN

Sie umfasst Lebensmittel mit einem mittleren
Lysingehalt, die fiir die lysinarme Didt geeig-
net sind, aber nur in begrenzter Menge ge-
geben werden konnen. Sie miissen gewogen
und berechnet werden. Teilweise sind diese
Lebensmittel notwendig, um die vorgegebene
Lysintagesmenge zu erreichen.

ROTE GRUPPE

Diese Lebensmittel sind wegen ihres hohen
Lysingehalts fiir Patienten mit Glutarazidurie
Typ | ungeeignet.
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ZUSAMMENSETZUNG DER DIAT

DIE ERNAHRUNG IM ERSTEN LEBENSJAHR

Gestillte Sduglinge

Der S&ugling erhilt eine festgelegte Menge an lysin (LYS)-
freier und tryptophan (TRP)-reduzierter Spezialnahrung.
Zusatzlich wird der Saugling nach Bedarf gestillt. Die Mut-
termilchmenge muss nicht abgemessen werden.

Nicht gestillte Sduglinge
Der Saugling erhdlt eine festgelegte Menge an normaler
Sduglingsmilch.

Zusatzlich wird eine lysin (LYS)-freie und tryptophan (TRP)-
reduzierte Spezialnahrung nach Bedarf gefiittert. Von die-
ser Nahrung kann der Sdugling unbegrenzt trinken.

Ab dem 5. bis 6. Lebensmonat wird die Milchnahrung
durch Beikost erganzt und mit dem Zusatz der konzentrier-
ten Aminosdurenmischung begonnen.

IN DEN ERSTEN 4 BIS 5 LEBENSMONATEN

EIWEISS
FETTE

Mutter- oder
Sauglingsmilch
KOHLENHYDRATE

limitierte Zufuhr

LYS-freie TRP-reduziert

AMINOSAUREN

FETTE
KOHLENHYDRATE

Spezialnahrung

Erganzung zur Mutter- oder
Sauglingsmilch

AB DEM 5. BIS 6. LEBENSMONAT

EIWEISS
Zusatzlich

lysinarme a
Lebensmittel

KOHLENHYDRATE

Gemise bis 100 mg Lys/100 g
Obst bis 50 mg Lys/100 g
Getreide bis 350 mg Lys/100 g
z.B. Weizen, Hirse, Mais

ABBILDUNG 8 DIE ERNAHRUNG IM ERSTEN LEBENSJAHR

LYS-freie TRP-reduzierte
Aminosdaurenmischung

AMINOSAUREN

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
ERNAHRUNG UND DIAT

DIAT AM FAMILIENTISCH

Nach dem ersten Lebensjahr bilden die Lebensmittel der
griin hinterlegten Gruppe die Grundnahrungsmittel der
Diat. Sie werden durch Lebensmittel aus der gelben Grup-
pe erganzt.

Viele Lebensmittel vom Speiseplan der Familie kann das
Kind mitessen, z.B.:

— Brot/Brétchen, Teigwaren, Reis, Kartoffeln und Knodel

— Gemiise (mit Ausnahme von Hiilsenfriichten), Salat, Obst

— Pfannkuchen, Waffeln, Kuchen und Geback aus Blatter-
teig, Mirbeteig, Hefeteig und Riihrteig. Um den Lysinge-
halt zu reduzieren kann Kuchenteig auch ohne Ei und/
oder Milch zubereitet werden.

AUSGEWAHLTE LEBENSMITTEL + AMINOSAURENMISCHUNG

MITTLERER

LYSINREICH LYSINGEHALT LYSINARM LYSINFREI LYSINFREI

AMINOSAUREN
FETTE FETTE
KOHLENHYDRATE KOHLENHYDRATE

EIWEISS EIWEISS EIWEISS

KOHLENHYDRATE

KOHLENHYDRATE KOHLENHYDRATE

Milch, Joghurt, Getreide Getreide bis Alle Zuckerarten, LYS-freie

fettreiche > 350 mg Lys/100 g 350 mg Lys/100 g Limonade, TRP-reduzierte
Milchprodukte z.B. Weizen, Hirse, gelatinefreie Spezialnahrung
Kartoffeln, Gemuse Mais Fruchtgummi,

>100 mg Lys/100 g
(ohne Hilsenfriichte)

Geleefriichte,
Gemise bis FondantsiuRigkeiten
100 mg Lys/100 g
Obst
> 50 mg Lys/100 g Obst bis
50 mg Lys/100 g
Nusse bis

450 mg Lys/100 g

LYSINFREI

LYSINFREI
AMINOSAUREN

LYS-freie TRP-reduzierte
Aminosaurenmischung

Pflanzendl, Butter, Margarine

ABBILDUNG 9 DIE ERNAHRUNG AB EINEM JAHR
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PRINZIP DER DIATBEHANDLUNG

LYSIN UND TRYPTOPHAN SIND DIE VORSTUFEN DER
SCHADIGENDEN SUBSTANZEN

Die bei der Glutarazidurie Typ | schadigenden Substanzen
— Glutarsaure und 3-Hydroxyglutarsdaure — werden aus Ly-
sin und Tryptophan gebildet.

LYSIN UND TRYPTOPHAN SIND LEBENSNOTWENDIGE
AMINOSAUREN

Beide Aminosduren gehoren zur Gruppe der essentiellen
(lebensnotwendigen) Aminosauren. Das bedeutet, dass
diese Aminosduren in ausreichender Menge mit der Nah-
rung aufgenommen werden miissen, weil der Korper sie
nicht selbst bilden kann. Deshalb miissen auch Patienten
mit einer Glutarazidurie Typ | kleine Mengen dieser Amino-
sauren mit der Nahrung erhalten.

LYSIN-ZUFUHR UNTER ,,NORMALER“ ERNAHRUNG
IST ETWA DOPPELT SO HOCH WIE DER BEDARF

Ein 3-jdhriges Kind mit einer normalen Erndhrung erhalt
ca. 2000 mg Lysin am Tag. Der eigentliche Bedarf eines
3-jahrigen Kindes ist jedoch wesentlich geringer und liegt
im Durchschnitt bei 9oo mg pro Tag, d. h. 60 mg/kg Korper-
gewicht (KG).

EMPFEHLUNGEN FUR DIE LYSIN- UND
NAHRSTOFFZUFUHR

Mit Ausnahme der Aminosduren Lysin und Tryptophan
erhalten die Kinder die gleiche N&hrstoffzufuhr wie stoff-
wechselgesunde Kinder.

LYSIN AUS - 00
NATURLICHEM EIWEISS g
SYNTHETISCHES

EIWEISS aus ASM g 13-08
ENERGIE' keal 100-80

TABELLE 2

Anhand von Tabelle 2 wird in den Behandlungszentren die
regelmadBige Anpassung der Tagesmenge an Lysin und der
Aminosdurenmischung an das aktuelle Kérpergewicht vor-
genommen. Diese Empfehlung entspricht der aktuellen S3-
Leitlinie der Glutarazidurie Typ | (www.awmf.org).

Der Energiebedarf ist fiir jeden Menschen individuell und
variiert je nach Alter und korperlicher Aktivitdt. Deshalb
sind die in der Tabelle angegebenen Empfehlungen ledig-
lich orientierende Richtwerte. Regelmafige Kontrollen des
Gewichts und des Langenwachstums zeigen, ob die gewahl-
te Zufuhr tatsdchlich dem Bedarf des Kindes entspricht. Bei
Patienten mit Bewegungsstorungen ist mit einem héheren
Energie- und Flissigkeitsbedarf zu rechnen.

LYSIN- UND TRYPTOPHANARME DIAT

Das Prinzip der Didt besteht darin, den Lysin- und Trypto-
phan-Gehalt der Nahrung auf die Menge zu begrenzen, die
der Organismus fiir die Bildung von korpereigenem Eiweif3
und fiir ein altersentsprechendes Wachstum und Gedei-
hen bendtigt. Lysin und Tryptophan sind Bestandteile des
Nahrstoffs Eiweif. Eine Reduktion dieser Aminosduren mit
der Nahrung ist deshalb nur durch eine EiweiReinschran-
kung (eiweiBarme Diat) maoglich.

LYSINREDUKTION IST GEGENUBER
TRYPTOPHANREDUKTION VORRANGIG

Der Lysin-Anteil in den Lebensmitteln ist sehrviel hoher als
der Anteil an Tryptophan. Durch eine Lysin-Reduktion in der
Nahrung wird auch gleichzeitig die Zufuhr an Tryptophan
reduziert.

90 80 70 60 50-55
1,0-0,8 0,8 0,8 0,8 0,8
80 94-81 94-81 94-81 86—63

ASM = Lysin-freie, Tryptophan-reduzierte Aminosaurenmischung, M = Monat, J = Jahr

' geméaR Empfehlungen der D-A-CH (2015)

2Nach dem 6. Lebensjahr: kontrollierte Proteinzufuhr entsprechend Optimix®-Empfehlungen® s. Tabelle 11, S. 40

3 Optimix®, Forschungsinstitut fur Kinderernghrung, Dortmund; URL: http://www.fke-do.de/index.php

DIE LYSINBERECHNUNG IN LEBENSMITTELN IST
GENAUER ALS DIE EIWEISSBERECHNUNG

Allein mit einer EiweiBberechnung ist eine gezielte Lysinre-
duktion nicht méglich, weil der Lysinanteil im Nahrungsei-
weifd je nach Lebensmittelgruppe erheblich schwankt. Der
Lysinanteil im Nahrungseiweif3 liegt zwischen 2 und 10%.
Dies bedeutet, dass bei zwei unterschiedlichen Lebensmit-
teln mit gleichem Eiweif3gehalt der Lysingehalt stark vonei-
nander abweichen kann.

Weikbrot

659 enthalten 59 122 mg
Trinkmilch
isg enthalten 59 2oy
BEISPIEL

BEDEUTUNG DER AMINOSAURENMISCHUNG

Damit der Organismus trotz der eingeschrankten Eiweif3-
zufuhr aus natiirlichen Nahrungsmitteln mit allen anderen
EiweiBbausteinen ausreichend versorgt ist, ist eine Ergadn-
zung der Didt durch eine Aminosdurenmischung empfeh-
lenswert. s. Kapitel Aminosdurenmischung

KONTROLLE DER DIAT

Ob die Didtbehandlung ausreichend ist und erfolgreich
durchgefiihrt wird, wird Uber eine regelmafiige Bestim-
mung des Korpergewichts und Langenwachstums kont-
rolliert. Die Bestimmung der Aminosduren im Plasma wird
zur Beurteilung einer ausreichenden Versorgung mit allen
Aminosduren herangezogen. Die Plasmakonzentration
von Lysin und anderen Aminosduren sollte sich immer im
Normbereich befinden.

Siehe?

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
PRINZIP DER DIATBEHANDLUNG

BEDEUTUNG VON ARGININ FUR DIE
DIATBEHANDLUNG

Arginin ist eine bedingt essentielle Aminosaure, die im Ge-
gensatz zu Lysin im Korper selbst gebildet wird. Daneben
ist auch die Zufuhr tiber die Nahrung von Bedeutung, wo-
bei hiervon nur ca. 40% vom Darm aufgenommen werden.
Arginin ,verdrangt” an der Blut-Hirn-Schranke das Lysin,
da beide die gleiche ,Eingangstiir (Transporter) in das Ge-
hirn nutzen. Dieser Mechanismus kann fiir die Didtbehand-
lung theoretisch ausgenutzt werden. Im Tiermodell fiihrte
jedoch erst eine hochdosierte orale Gabe von Arginin zu-
satzlich zur lysinarmen Didt zu einem merkbaren weiteren
Abfall toxischer Metabolite im Gehirn. Bei Menschen wurde
dies bislang noch nicht systematisch untersucht. Zudem
kann dies auch zu gesundheitlichen Problemen fiihren (ar-
terielle Hypotonie, Kopfschmerzen, Hypoglykamie).

Der Arginingehalt in natiirlichem Protein unterliegt ahn-
lich wie Lysin starken Schwankungen. Der Arginingehalt
der in Deutschland kommerziell erhdltlichen lysinfreien,
tryptophanreduzierten, argininangereicherten Aminosdu-
remischungen zeigte bei friiher verwendeten Prdparaten
noch Unterschiede im ersten Lebensjahr, welche aber in
den aktuell verfligbaren Produkten nicht mehr vorhanden
sind. Somit ist der Arginingehalt ausreichend und alle Pa-
tienten, die im Rahmen einer lysinarmen Therapie eine
Supplementation mit lysinfreien, tryptophanreduzierten
und argininangereicherten Aminosdurenmischungen er-
hielten, zeigen einen positiven Effekt dieser Therapie auf
die neurologische Entwicklung.

ECP Es gibt derzeit keinen Beweis fur den Nutzen einer zusatzlichen,
hochdosierten Supplementation von Arginin im Rahmen der
metabolischen Dauer- oder Notfalltherapie. Arginin sollte deshalb
ausschlielich tGber nattrliche Nahrungsmittel und die Aminosau-

renmischung zugefuhrt werden.



AMINOSAURENMISCHUNG

Die lysinfreie, tryptophanreduzierte Aminosdaurenmischung
(ASM) ergdnzt die Didtbehandlung um alle Aminosduren
— aufder Lysin. Zudem ist sie mit den in eiweif3reichen Le-
bensmitteln enthaltenen Vitaminen, Mineralstoffen und
Spurenelementen angereichert. Sie ist somit eine wichtige
Ergdnzung der lysinarmen Didt. Die Zusammensetzung al-
ler Aminosauren, Vitamine, Mineralstoffe und Spurenele-
mente (Mikronadhrstoffe) ist dem altersentsprechenden Be-
darf angepasst. Eine ausreichende Aufnahme dieser Stoffe
ist flir den Aufbau von korpereigenem Eiweifl und damit
fiir ein altersgeméaies Wachstum sowie fiir viele wichtige
Funktionen des Organismus unentbehrlich.

Allen in Deutschland auf dem Markt befindlichen ASM ist
eine geringe Menge Tryptophan zugesetzt. Durch Zusatz
dieser Aminosdure soll die Gefahr einer Unterversorgung
mit Tryptophan verringert werden. Ein Tryptophan-Mangel
kann u. a. zu schwerwiegenden neurologischen Verande-
rungen fiihren. Bei regelmaBiger Einnahme der Aminosau-
renmischung in der vorgegebenen Dosierung, kombiniert
mit den empfohlenen Lebensmitteln der lysinarmen Didt,
werden alle Aminosduren, einschlieBlich des Tryptophans,
sowie alle Mikronahrstoffe in bedarfsgerechter Menge zu-
gefiihrt.

VERTEILUNG DER TAGESDOSIS

Die ASM sollte auf mindestens 3 Einzelportionen verteilt,
direkt nach oder wahrend der Mahlzeit eingenommen wer-
den. Nur so kann erreicht werden, dass moglichst alle Ami-
nosduren zum Aufbau von korpereigenem Eiweify genutzt
werden. Bei Einnahme der gesamten Tagesdosis in nur
einer Portion oder bei Einnahme auf niichternen Magen
gelangen die Aminosduren zu rasch ins Blut. Ein Teil der
Aminosduren geht dann in den Energiestoffwechsel und ist
fur die Eiweifisynthese verloren. Ebenso kann die Aufnah-
me der Mikrondhrstoffe beeintrdchtigt sein.

EMPFEHLUNGEN FUR DIE ZUBEREITUNG
Aminosdurenmischung in Pulverform kann als Getrédnk,
Créeme oder Gel zubereitet werden. Die vorgeschriebene
Menge an Flissigkeit sollte eingehalten werden, da es
sonst zu Ubelkeit, Bauchschmerzen oder Durchfall kom-
men kann.

Das Pulver kann mit weniger Fliissigkeit angeriihrt werden,
wenn die fehlende Fliissigkeit direkt nachgetrunken wird.

Folgende Geschmackstrager sind moglich:

— Tee, Obst- oder Gemiisesaft, Fruchtnektar, Limonade

— Teegranulat oder Getrankepulver

— Fruchtsirup

— SiiRe Sahne und Vanillezucker

— Veganer Milchersatz auf Getreidebasis — kein Sojadrink
— Fruchtpiiree, z.B. Apfelmus

— Eiweiflarm zubereiteter Pudding

— Gemiisepiiree

— Tomatenketchup, Tomatensaft

TIPPS FUR DIE EINNAHME

— Einnahme nach oder wahrend der Mahlzeit als festes
Tagesritual einrichten

— Wie ein Medikament behandeln

— Gut gekiihlt wird der Geschmack abgemildert

— Besonders im Kleinkindalter Bestdandigkeit beim Fiittern
zeigen, keine Ausnahmen erlauben

— Angemessenes Loben kann bei Kleinkindern die
Einnahme erleichtern
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ERNAHRUNG DES SAUGLINGS
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STILLEN

Auch ein Sdaugling mit Glutarazidurie Typ | kann gestillt werden. Hier wird die Mut-
termilchmenge reduziert und durch eine festgelegte Menge an lysinfreier und tryp-
tophanreduzierter Spezialnahrung erganzt.

Die Spezialnahrung wird zu Beginn der Mahlzeit gefiittert. Danach kann der Sdug-
ling an der Brust trinken, bis er gesattigt ist. Da die Muttermilchmenge und damit
die Lysinzufuhr geschatzt werden, sind regelméaBige Kontrollen des Gewichts- und
Langenwachstums sowie der Aminosauren im Plasma notwendig. Dieses Vorgehen
wird {iblicherweise angewandt und stellt eine sichere Methode dar.

Ist dagegen eine genau berechnete Lysin-Tagesmenge festgelegt, muss die Mutter-
milch abgemessen werden. Die getrunkene Menge an Muttermilch wird durch Wie-
gen des S&duglings vor und nach dem Stillen ermittelt (Stillprobe). Sie wird protokol-
liert und tber 24 Stunden bilanziert. Zu Beginn der Mahlzeit wird die vorgegebene
Menge an Muttermilch gestillt und anschlieBend die lysinfreie und tryptophanredu-
zierte Spezialnahrung nach Bedarf gefiittert.

ERMITTLUNG DER MENGE FUR DIE LYSINFREIE, TRYPTOPHANREDUZIERTE
SPEZIALNAHRUNG

Mit einer Reduktion der taglichen Menge zugefiihrter Muttermilch um ca. 20% wird
bereits eine ausreichende Lysin-Reduktion erzielt. Dies bedeutet, dass der Sdaugling
ca. 20% seiner tblichen Trinkmenge tber die lysinfreie und tryptophanreduzierte
Spezialnahrung und 80% liber Muttermilch erhalt.

Die folgende Tabelle zeigt den Anteil an Spezialnahrung und Muttermilch an der
Gesamttrinkmenge, bezogen auf das Kérpergewicht.

400 500
450-500 600
550-600 700
600-650 800
700-750 900
800 1000

TABELLE 4 DOSIERUNG DER SPEZIALNAHRUNG

r

Faustregel: Ein Saugling

trinkt innerhalb von 24 Stunden
ungefahr die Menge, die
einem Sechstel seines
Korpergewichts entspricht.

ERNAHRUNG MIT SAUGLINGSMILCH

Sduglingsanfangsnahrungen enthalten mehr Lysin als Muttermilch. Deshalb ist der
Anteil an Spezialnahrung bei nicht gestillten Sduglingen hoher. Die vorgegebene
Tagesdosis an Lysin wird {iber eine berechnete Menge an Sduglingsmilch erreicht.
Diese sollte auf mehrere Mahlzeiten pro Tag verteilt werden. Zu Beginn der Mahlzeit
erhédlt der Sdugling die vorgegebene Menge an Saduglingsmilch, anschliefend wird
die Spezialnahrung nach Bedarf gefiittert.

Ist die Sduglingsmilch verbraucht, wird zu allen weiteren Mahlzeiten ausschlieflich
Spezialnahrung gegeben.

EINFUHRUNG VON BEIKOST

Die Einflihrung der Beikost mit Gemiise-, Getreide- und Obstbreien sollte wie bei
stoffwechselgesunden Sduglingen nach dem Erndhrungsplan des Forschungsins-
tituts fur Kinderernahrung in Dortmund (www.fke-do.de) erfolgen. Die Lebensmit-
telauswahl wird hierbei den besonderen Didtvorgaben fiir die Glutarazidurie Typ |
angepasst.

1.Stufe: im Alter von 4—5 Monaten der Gemiise-Kartoffelbrei

2.Stufe im Alter von 5—6 Monaten der eiweiarme ,,Milch“-Getreide-Brei
3.Stufe: im Alter von 6—7 Monaten der Getreide-Obst-Brei

4.Stufe: im Alter von 10—12 Monaten die Brotmahlzeit.

Sobald mit der Beikost begonnen wird, muss das darin enthaltene Lysin berechnet
werden. Die Muttermilch bzw. Sduglingsmilch wird entsprechend reduziert.

EINNAHME DER AMINOSAURENMISCHUNG IM SAUGLINGSALTER

Mit Beginn der Beikost muss eine Aminosdurenmischung gegeben werden. Dieser
frithe Beginn ist wichtig, damit der Sdugling sich rechtzeitig an den Geschmack
gewoOhnt. Die Erfahrung zeigt, dass eine moglichst friihe Gewdhnung an den Ge-
schmack die spdtere Akzeptanz des Sduglings gegeniiber der Aminosdurenmi-
schung erhoht.

Die Aminosdurenmischung kann zundchst mit 1-2 Loffeln von der Breimahlzeit ge-
mischt werden. Sie sollte wahrend oder am Ende einer Mahlzeit gegeben werden,
um die optimale Verwertbarkeit aller Inhaltsstoffe zu erreichen. Es wird zundchst mit
einer kleinen Dosis begonnen, die im weiteren Verlauf von der betreuenden Erndh-
rungsfachkraft oder dem Stoffwechselarzt angepasst wird.

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
PRAXIS DER DIAT



LEBENSMITTELEINTEILUNG

GRUPPE 1
GEEIGNETE LEBENSMITTEL

Diese Lebensmittel sind relativ lysinarm oder teilweise

lysinfrei. Fir diese Lebensmittel kann eine Lysin-Tagespauschale

ermittelt werden.

— ausgewadhlte Getreide und Getreideprodukte
Brot, Backwaren ohne Milch- oder Ei-Zusatz
Teigwaren ohne Ei
Reis
Mehl, Getreideflocken und -grief aus: Weizen, Dinkel,
Roggen, Mais, Hirse, Reis

— Gemiise bis 100 mg Lys/100 g
z.B. Tomate, Gurke, Mohren, Kohlrabi, Paprika

— Obst bis 50 mg Lys/100 g
z.B. Apfel, Birne, Erdbeeren, Trauben, Pflaumen

— vegane Milchersatzprodukte

z.B. Drinks, Joghurt, Sahne oder Kdseersatz —

nicht auf Sojabasis
— Brotaufstriche mit einem EiweiRgehalt bis 3 g/100 g
— Pflanzendle, Margarine, Butter, Schmalz

— Zucker alle Arten, Marmelade, Gelee, Honig, Sirup

— SuRigkeiten ohne Gelatine-, Milch-, Kakao-
oder Nusszusatze

— SuRspeisen ohne Gelatine, ohne Milch

z.B. Gotterspeise, Fruchteis, Fruchtgriitze, Fruchtcreme,

Puddings auf Milchersatzbasis

— Getranke
Wasser, Tee, Apfelsaft, Fruchtsaftgetranke, Limonaden

GRUPPE 2
BEGRENZT GEEIGNETE LEBENSMITTEL

Diese Lebensmittel enthalten relativ viel Lysin. Sie sollen

deshalb berechnet und gewogen werden. Fir Lebensmittel
dieser Gruppe steht die Lysinmenge zur Verfligung, die sich

aus der Differenz von Lysin-Vorgabe und der Lysin-Tages-
pauschale ergibt.

— Getreide und Getreideprodukte aus Hafer und Buchweizen

— Kartoffeln

— Gemiise liber 100 mg Lys/100 g
z.B. Blumenkohl, Brokkoli, Spinat (keine Hilsenfrichte)

— Obst liber 50 mg Lys/100 g
z.B. Banane, Kiwi, Melone

— Obstsafte liber 15 mg Lys/100 ml alle reinen Séafte
auflker Apfelsaft

— Brotaufstriche liber 3 g EiweiR/100 g
— Spezielle eiweikarme oder vegetarische Wurstwaren
— Milch und Milchprodukte
Trinkmilch, Joghurt, Sahne, Creme fraiche, Streichrahm,
Doppelrahmfrischkase
— Niisse und Samen bis 450 mg Lys/100 g
Kokosnuss, Macadamiantsse, Walnusse, Haselnisse,

Maronen, Pecanniisse

— Schokolade und schokoladenhaltige StiRigkeiten

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
PRAXIS DER DIAT

GRUPPE 3
UNGEEIGNETE LEBENSMITTEL

Diese Lebensmittel sind sehr lysinreich und deshalb
nicht geeignet.

— Fleisch, Gefligel
— Fisch
—Ei
— Kasesorten unter 60%F i.Tr., Magerquark
— Hiilsenfriichte, z.B. Linsen, Bohnen, Kichererbsen
— Niisse und Samen iliber 450 mg Lys/100 g
z.B. Mandeln, Erdntisse, Cashewntisse, Parantsse, Pistazien,

Kirbisskerne, Pinienkerne, Sonnenblumenkerne, Leinsamen,
Sesam, Mohn, Quinoa, Amaranth
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DIE LYSIN-TAGESPAUSCHALE
Mit Hilfe der sog. ,,Lysin-Tagespauschale“ kann die tagliche
Umsetzung der Didt im Alltag erleichtert werden.

Von den Lebensmitteln des taglichen Verzehrs aus der grii-
nen Gruppe wird ein durchschnittlicher Gehalt an Lysin er-
mittelt und als Tagespauschale bezeichnet. Diese wird von
der vorgegebenen Lysin-Tagesmenge abgezogen.

Das tdgliche Wiegen und Berechnen dieser Lebensmittel,
wie z.B.: Brot, Nudeln, lysinarme Gemiise- und Obstsorten
kann somit entfallen. In regelméafiigen Abstanden muss die
Hohe der Tagespauschale tiberpriift werden, um Verande-
rungen der Verzehrsmengen zu erfassen. Die Anwendung
dieser Berechnungsart sollte Ihnen in Ihrem Behandlungs-
zentrum von der Erndhrungsfachkraft vermittelt werden.

LEBENSMITTEL

Brot, Nudeln, Grielk, Flocken, Mehl,
Geback ohne Milch' oder Ei

2 Brot, Nudeln, Flocken, Mehl, Geback ohne Milch' oder Ei

Getreideprodukte und Backwaren mit geringem Anteil

Milch' und/oder Ei, z.B. Breie, Geback und Kuchen

Getreideprodukte und Backwaren mit hohem Anteil Milch' und/

oder Ei, z.B. Milchbreie, Eierpfannkuchen, Biskuit

Obst, z.B. Fruchtséafte, Fruchteis,
Fruchtgritze, Gotterspeise mit Gelatine

GemUsezubereitungen, z.B. Gemisesoflken und
-suppen, Ketchup, ohne Fleisch, Ei, Milch'

7  Gemisezubereitungen mit Milch', Ei

Kartoffelprodukte, z.B. Suppen und
SoRen mit Milch' und oder Ei, Sojaprodukte

9  Milch' und alle Milchprodukte, Backerhefe
10 Milchschokolade
11 Fleisch und Wurst

12  Fisch und Meeresfriichte

TABELLE 5

SCHATZEN DES LYSINGEHALTS IM
NAHRUNGSEIWEISS

Bei Fertigprodukten kann der ungefdhre Lysingehalt mit
Hilfe der Angaben auf der Zutatenliste ermittelt werden.
Folgende Informationen werden fiir diese Art der Berech-
nung bendtigt:

— Eiweiflgehalt des Fertigprodukts
— Hauptséchliche Eiweifiquelle des Fertigprodukts

Verschiedene Eiwei3quellen haben einen unterschiedli-
chen Lysingehalt. Die Eiweifquelle kann der Zutatenliste
entnommen werden. Auf dieser Liste sind die Zutaten ei-
nes Fertigprodukts in absteigender Reihenfolge des Ge-
wichtsanteils angegeben.

Aus der folgenden Tabelle wird fiir die Berechnung, je nach
Zusammensetzung des gefragten Lebensmittels, die Eiweif3-
quelle ausgewdhlt und der entsprechende Gehalt in mg Ly-
sin pro 1 g Eiwei3 abgelesen. Diese Zahl ist der Faktor mit
dem der EiweiBgehalt des Fertigproduktes multipliziert wird.

EIWEISSQUELLE MG LYS/G EIWEISS
Weizen, Dinkel, Hirse, Mais 30
Roggen, Hafer, Gerste, Reis 40

Weizen, Dinkel, Mais, Hirse, Roggen,

45
Hafer, Gerste, Reis Ei, Milch'
Milch', Ei, Weizen, Dinkel, Mais, 60
Hirse, Roggen, Hafer, Gerste, Reis
Obst, Gelatine 55
Gemise 40
Gemiise, Milch', Ei 60
Kartoffeln, Soja und weitere 60
Hulsenfriichte, Ei, Milch'
Milch', Hefe 80
Kakao, Milch' 45
Fleisch 90
Fisch, Meeresfriichte 100

" Milch bedeutet auch Milchprodukte, z.B. K&se, Joghurt, Quark, Magermilch, Magermilchpulver usw. Die Angaben basieren auf berechneten Durchschnittswerten
aus der Ernéhrungsdatenbank Prodi 6.6 (Bundeslebensmittelschliissel 3.02, Souci, Fachmann, Kraut 2015)

‘'

]
WIEVIEL MG‘WD IN 100 G BUTTER-SPRITZGEBACK ENTHALTEN?

-

Auf der Verpackung sollte

neben der Zutatenliste auch der

Eiweilkgehalt angegeben sein.

EiweiRgehalt

100 g Butter-Spritzgeback
enthalten 5,4 g Eiweild
EiweiRquelle

siehe Zutatenliste

Zutatenliste
Weizenmehl, Butterreinfett,
Zucker, Vollei, Salz

1.

Eiweilkgehalt notieren:
5,4 g Eiweif (pro 100 g
Butterspritzgeback)

2.

Aus der Zutatenliste auf der
Verpackung die entsprechen-
de/n Eiweilkquelle/n ablesen.
Da Weizen an erster Stelle
und das Vollei an vorletzter
Stelle steht, hat Weizen den
groften Gewichtsanteil.

3.

Aus der Tabelle die Kombi-
nation der Eiweikquellen, die
weitestgehend der Zutatenliste
entspricht, auswéahlen und

den Faktor ablesen. Dies ist
die Zeile 3 mit dem Faktor 45.

4

Berechnung des Lysingehalts
(Schatzwert): Dieser Faktor
(45) wird mit dem Eiweiltgehalt
der Kekse multipliziert.

45 mg Lysin x 5,4 g Eiweil%
=243 mg Lysin

Ergebnis
100 g Butterspritzgeback
enthalten 243 mg Lysin.




Besondere Empfehlungen
gelten fur Patienten mit
Bewegungsstorungen, die einen
erhohten Bedarf an Nahrstof-
fen und Schwierigkeiten beim
Essen. bzw. Fittern aufweisen.
Diese Kinder haben ein erhoh-
tes Risiko fur das Auftreten einer
Malnutrition (Mangelernahrung)
und Gedeihstorung. Dies kann
zu einer deutlichen und raschen
Verschlechterung des Ernah-
rungszustandes und der Bewe-
gungsstorungen fihren. Deshalb
sollten regelmalkige arztliche
und diatetische Kontrollen der
Kinder stattfinden.

PATIENTEN MIT BEWEGUNGSSTORUNGEN

1. ALLGEMEINE EMPFEHLUNGEN

— regelmaBige Kontrollen des Gewichts und Langenwachstums

— auf eine angemessene Lagerung des Kindes beim Fiittern achten

— je nach Schwere der Dystonie, den erhdhten Fliissigkeits- und Energiebedarf
berticksichtigen

— (ndchtliche) Sondierung in Erwdgung ziehen

2. KINDER MIT LEICHTEN KAU- UND SCHLUCK-BESCHWERDEN

Geeignet fiir die Erndhrung dieser Kinder sind:

— Breie aus Getreide, Milch und Obst

— puriertes Gemiise mit Kartoffeln, Nudeln oder Getreideflocken

— Miislis

— weiche Brotmahlzeiten

— Obst-Gemiise-Shakes (,,Smoothies®)

— Verteilung der Nahrung auf haufige kleine Mahlzeiten; eventuell eine
Spatmabhlzeit vor dem Schlafengehen einfiihren

Je nach individuellem Energiebedarf des Kindes kann eine Kalorienanreicherung der
Mahlzeiten erfolgen, z.B. mit:

— Maltodextrin

— hochwertigen Pflanzendlen bzw. Sahne

— proteinfreier Formulanahrung

Dosierungsempfehlungen erhalten Sie von der Erndhrungsfachkraft in lhrem Be-
handlungszentrum. Zum Zerkleinern von Mahlzeiten ist z.B. ein Passierstab oder
Mixeraufsatz fiir Kichenmaschinen geeignet.

3. KINDER MIT SCHWEREN ERNAHRUNGSPROBLEMEN

— Erndhrungstipps siehe 2

— die Nahrung moglichst konzentriert (viele Kalorien —
wenig Volumen) zubereiten

— Getrdanke evtl. andicken

— Anlage einer nasogastralen Sonde oder einer perkutanen endoskopischen
Gastrostomie (PEG), wenn keine Besserung erfolgt

4. ERNAHRUNG UBER DIE NASOGASTRALE ODER PEG-SONDE

— Eine teilweise oder ausschlieBliche Sondenerndhrung ist méglich. Kinder, die
noch gerne essen, konnen z.B. tagsiiber ,normale“ Mahlzeiten erhalten und
nachts mittels einer Nahrungspumpe sondiert werden.

— Der Einsatz einer voll bilanzierten Sondennahrung ist zu empfehlen. In den meis-
ten Fallen muss diese jedoch durch Energiesupplemente erganzt werden.

— Die Zusammensetzung der Sondennahrung muss regelmafig hinsichtlich Lysinzu-
fuhr und Versorgung mit allen Nahrstoffen und Energie tiberpriift werden.

Al

Wird die auf dem Notfallplan
angegebene Gesamttrink-
menge nicht erreicht, sollte
zuséatzlich Tee oder Trinkwasset,
angereichert mit Traubenzucker
oder Maltodextrin, ca. alle

2 Stunden gegeben werden

(s. Tabelle Maltodextrinldsung).

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
NOTFALLBEHANDLUNG

DIATETISCHE NOTFALLBEHANDLUNG ZU HAUSE

(NACH RUCKSPRACHE MIT DEM BEHANDLUNGSZENTRUM)

ALLGEMEINES VORGEHEN
Die Lysinzufuhr um mindestens 50% reduzieren. Anschlieffend schrittweise Steige-
rung der Lysinzufuhr bis zum Erreichen des Normalplans innerhalb von 1—3 Tagen.

Weglassen lysinreicher Lebensmittel, z. B. Milch und Milchprodukte, lysinreiche Ge-
miise- und Obstsorten (Auswahl ausschlieBlich aus der griinen Gruppe).

Lysinfreie, tryptophanreduzierte Aminosaurenmischung weiter geben.

Getranke mit Maltodextrin/Traubenzucker anreichern (siehe Tabelle Maltodextrin-
l6sung).

Die Umsetzung der Notfallbehandlung kann durch einen individuell erstellten Not-
fallplan erleichtert werden.

SAUGLINGE

Bei Sduglingen kann die lysinfreie, tryptophanreduzierte Spezialnahrung voriiber-
gehend (d.h. 24 bis max. 48h) die lysinhaltige Milchnahrung ersetzen. Die Spezial-
nahrung (Rezeptur nach individuellem Notfallplan) in kurzen Abstanden und maxi-
mal iber 24 bis 48 h fiittern. Ab dem 2. Tag kann, spdtestens ab dem 3. Tag sollte
die Lysinzufuhr gesteigert werden:

2.Tag: 50% der Lysin-Tagesmenge
3.Tag: 75-100% der Lysin-Tagesmenge
4.Tag: volle Lysin-Tagesmenge

CARNITIN
Die Carnitinzufuhr wird wahrend der Dauer der Notfallbehandlung verdoppelt.

0-1 10-15 40-60 150—-200/kg Kérpergewicht
-2 15 60 120/kg Korpergewicht

2-6 20 80 1200-1500

6-10 20 80 1500-2000

>10 25 100 2000

TABELLE 6 MALTODEXTRIN-LOSUNG BEI KRANKHEIT'

Die Angabe bezieht sich auf Volumenprozent, z.B. 100 g Maltodextrin in 1000 ml Wasser

entsprechen einer 10%-igen Losung.

' Nach: Dixon MA und Leonard JV. Intercurrent illness inborn errors of intermediary metabo-
lism. Arch Dis Child 1992; 67: 1387-1391



GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN

3637 Lebensmittel, die unter die Lysin-Tagespauschale fallen

Lebensmittel, die berechnet und gewogen werden BEISPIELHAFTE DIATPLANE
ALTER: 1 MONAT — SAUGLING WIRD GESTILLT ALTER: 8 MONATE
Gewicht in kg: 3,40 | Ladnge: 52 cm Gewicht in kg: 8,50 | Ladnge: 72 cm
Geschatzte Gesamttrinkmenge: ca. 500 ml | Vorgabe: 20% der geschatzten Trinkmenge als Spezialnahrung Geschatzte Gesamttrinkmenge: ca. 500 ml| Vorgabe: Lysin: 90 mg/kg KG = 760-800 mg/Tag
100 ml LYS-freie TRP-reduzierte Spezialnahrung | Lysin: 100 mg/kg KG = 340 mg/Tag Eiweik aus Aminosédurenmischung (ASM)/kg KG: 0,8—1g = 7-9 g absolut
MENGE INEY(Y[©)] EIWEISS (G) FETT (G) KALORIEN MENGE LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KH (G) KALORIEN
A FLASCHCHEN AUS
FLASCHCHEN AUS " 150 ml 183 2,0 5,0 13 99
LYS-FREIER TRP-REDUZIERTER SAUGLINGSMILCH STUFE 1 ODER PRE m ’ ’ ’
100 ml 0 2,0 3,5 7,5 70
SPEZIALNAHRUNG LYS-FREIER TRP-REDUZIERTER 0 mi 0 0 - - -
auf 6 Mahlzeiten verteilen SPEZIALNAHRUNG nach Bedarf ’ ’ ’
MUTTERMILCH nach Bedarf 400 ml 344 4.4 16.0 28.0 276 GEMUSEMAHLZEIT
SUMME PRO TAG 344 6.4 19.5 35.5 346 7.B. PASTA IN BROKKOLI-RAHM 220 g 271 46 46 172 134
SUMME PRO TAG/KG KG 101 19 57 10.4 102 BUTTER ODER OL ca. 1 Teelsffel 59 0 0 5 0 45
ENERGIE IN % 7% 51% 429% LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE ASM
(mit 50 g Eiweilk/100 g) mit 1-2 L&ffeln 5¢g 0 2,5 0 11 15
TABELLE 7 von der Breimahlzeit mischen
Zu Beginn der Mahlzeit wird die vorgegebene Menge an LYS-freier TRP-reduzierter Spezialnahrung geftttert. Im Anschluss wird der Sdugling nach
Bedarf gestillt. OBST-GETREIDEBREI
OBSTPUREE, nach Bedarf 150 g 36 0,8 0,2 22,5 74
ALTER: 3 MONATE — MIT SAUGLINGSMILCH ZWIEBACK 2049 39 2 0,9 14,6 77
Gewicht in kg: 5,10 | Lange: 60 cm BUTTER ODER OL ca. 1 Teelsffel 59 0 0 5 0 45
Vorgabe: 100 mg Lysin/kg KG = 510 mg /Tag LYS-freie TRP-reduzierte Spezialnahrung: nach Bedarf
LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE ASM (s.0.) mit
1-2 Loffeln von der Breimahlzeit mischen 59 0 25 0 M s
MENGE LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KALORIEN
MILCH-GETREIDEBREI
FLASCHCHEN AUS .
SAUGLINGSMILCH STUFE 10DERPRE 420 ml 512 5,5 139 315 277 SAUGLINGSMILCH STUFE 1 ODER PRE 150 ml 183 2,0 50 3 99
auf 670 miverteilen LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE
50 ml 0 1,0 1,75 3,75 35
LYS-FREIER TRP-REDUZIERTER SPEZIALNAHRUNG
SPEZIALNAHRUNG h Bedarf 300ml 0 60 105 22,5 210
fach bedar REISFLOCKEN ODER GRIESS 20g 44 14 0,2 173 77
SUMME PRO TAG 512 1,5 244 54,0 487 BIRNE 20g 5 0/ 0] 25 12
SUMME PRO TAG/KG KG 100 2,2 48 10,6 95 LyS-freie TRP-reduzierte ASM (s.0.) mit
. ) Lo 5¢g 0 2,5 0 1,1 15
1-2 Loffeln von der Breimahlzeit mischen
ENERGIE IN % 9% 47% 44%
Flussigkeit zusatzlich ca. 100 ml
TABELLE 8
Zu Beginn der Mahlzeit wird die vorgegebene Menge an Sauglingsmilch, im Anschluss die Spezialnahrung nach Bedarf gefiittert. Vorgabe einer SUMME PRO TAG 761 223 294 1075 776
Mindesttrinkmenge ist nur bei unzureichender Gewichtszunahme notwendig. SUMME PRO TAG/KG KG 90 26 35 126 91
ENERGIE IN % 1% 34% 55%

TABELLE 9



GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
BEISPIELHAFTE DIATPLANE

Lebensmittel, die unter die Lysin-Tagespauschale fallen

Lebensmittel, die berechnet und gewogen werden

ALTER: 3 JAHRE
Gewicht: 15 kg | Lange: 100 cm

Vorgabe: 60 mg Lys/kg KG = 900 mg / Tag | Eiweilk aus Aminosaurenmischung (ASM) /kg KG = 0,8 g Eiweil =12 g Eiweil aus ASM

FRUHSTUCK
40 g GRAUBROT-WEIZENMISCHBROT 96 34 1 19 98
1,5TL BUTTER 4 (0N 6 0 56
2TL KONFITURE 1 0,0 0 7 28
409 WEINTRAUBEN 6 03 0 6 29
80 ml KUHMILCH 3,5% FETT 226 27 3 4 52
749 LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE ASM 4,2 1 21
60 ml APFELSAFT 3 0,0 7 28
ZWISCHENSUMME 336 10,7 10 43 312
MITTAGESSEN
100 g NUDELN, GEKOCHT GEWOGEN 96 50 0 28 143
804g TOMATE 29 0,8 0 2 16
50¢g ZUCCHINI 67 1,0 0 1 12
10g SAHNE 30% FETT 17 0,2 3 0 30
2TL RUBOL (RAPSOL) 0 0,0 10 0 88
74 LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE ASM 4,2 1 21
60 ml APFELSAFT 3 0,0 7 28
ZWISCHENSUMME 336 10,7 10 43 312
ZWISCHENMAHLZEIT
40 g BIRNE 10 0,2 0 5 23
3049 HEFEHORNCHEN 72 22 2 15 91
1,5TL BUTTER 4 (O 6 0 56
ZWISCHENSUMME 86 25 9 20 169
ABENDESSEN
409 GRAUBROT-WEIZENMISCHBROT 96 34 1 19 98
1TL BUTTER 2 0,0 4 0 37
20¢g FRISCHKASE MIND. 70% FETT I. TR. 145 1,9 7 1 75
60 g APFEL-MOHRENROHKOST 23 0,4 5 6 73
74 LYS-FREIE TRP-REDUZIERTE ASM 4,2 1 21
60 ml APFELSAFT 3 0,0 7 28
ZWISCHENSUMME 269 10,0 17 32 332
GETRANKE
300 ml WASSER, TEE 0 0,0 0 0 0
100 ml APFELSAFT 5 0] N 47
ZWISCHENSUMME 5 01 o 1" 47
SUMME PRO TAG 907 34,6 50 145 1198
SUMME PRO TAG/KG KG 60 2,3 3,3 9,7 80
ENERGIE IN % 12 37 51

TABELLE 10
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DIE ERNAHRUNG NACH DEM 6. LEBENSJAHR

MILCH, MILCHPRODUKTE' ml/Tag, g/Tag

FLEISCH, WURST g/Tag

EIER Stiick/Woche

FISCH g/Woche
TABELLE 11

350

40

50

400

50

75

EMPFOHLENE VERZEHRSMENGEN

Die Erndhrung basiert auf den Empfehlungen von Optimix®
(optimierte Mischkost), einem Konzept fiir eine gesunde
Erndhrung fiir Kinder und Jugendliche. Optimix® wurde
entwickelt vom Forschungsinstitut fiir Kindererndhrung
(FKE) in Dortmund. www.fke-do.de

Grundnahrungsmittel sind in dieser Altersgruppe Getreide
und Getreideprodukte sowie Obst und Gemiise, die durch
eine begrenzte Menge an tierischen Lebensmitteln erganzt
werden.

Die in der folgenden Tabelle angegebenen Mengen fiir tie-
rische Lebensmittel sind nach Altersstufen gestaffelt. Sie
gelten als Rahmen fiir eine eiweif3kontrollierte Erndhrung.
Bei Einhaltung dieser Mengenangaben werden alle wichti-
gen Nahrstoffe in ausreichender Menge zugefiihrt.

420 425 (w) 450 (m) 450 (w) 500 (m)
60 65 (w) 75 (m) 75 (w) 85 (m)
2-3 2-3 (w/m) 2-3 (w/m)

90 100 (w/m) 100 (w/m)

Durchschnittlich empfohlene Verzehrsmengen tierischer Lebensmittel fur Schulkinder und Jugendliche nach Optimix®.

w = weiblich; m= ménnlich
100 ml Milch kénnen durch ca. 15 g Schnittkdse ersetzt werden.




GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
DIE ERNAHRUNG NACH DEM 6. LEBENSJAHR

42|43 Lebensmittel, die begrenzt werden

LEBENSMITTELAUSWAHL (NACH DEM 6. LEBENSJAHR) ALTER: 6 JAHRE
Gewicht: 20kg | Lange: 119 cm

GEEIGNET Eiweikzufuhr nach den empfohlenen Verzehrmengen des Forschungsinstituts fur Kinderernahrung (Optimix®) fir eine ausgewogene Erndhrung

— Getreide- und Getreideerzeugnisse
Brot, Teigwaren, Reis, Backwaren ohne lysinreiche Nisse und Samen FRUHSTUCK

— Kartoffeln in allen Zubereitungsarten 150 ml ORANGENSAFT 13 10 0 13 65
— Gemiise mit Ausnahme von Hiilsenfriichten MUSLI AUS:
: S:cs; und Streichfett 40 ¢ MUSLIMISCHUNG 139 41 2 24 141
Butter, Margarine, Pflanzendle, Schmalz 59 KOKOSRASPELN 15 0.4 3 0 33
— Sahne, Creme fraiche 100 g BEERENOBST 38 0,8 0 6 36
— Samen und Nisse bis 450 mg Lys/100 g 100 g FRUCHTJOGHURT 3,5% 279 39 3 15 106
Kokosnuss, Macadamiantsse, Walnusse, HaselnUsse, ZWISCHENSUMME 484 10,3 9 58 381
Pekannisse, Maronen ZWISCHENMAHLZEIT
— Zucker und zuckerhaltige Lebensmittel N
Marmelade, Gelee, Honig, Sirup, Stkigkeiten, schokoladenhaltige 509 VOLLKORNBROTCHEN 16 42 ! 21 116
SiuRkigkeiten — bevorzugt ohne lysinreiche Nisse und Samen 109 BUTTER 5 0/ 8 0 74
159 SALAMI 248 29 5 0 56
40 g GURKE n 0,2 0 1 6
ZWISCHENSUMME 380 74 14 22 252
MITTAGESSEN
_ 160 g NUDELN, GEKOCHT GEWOGEN 154 8,0 1 45 229
z.B. Joghurt, Kase iiber 30% Fettgehalt 10g OLIVENOL 0.0 10 0 88
- 5g ZWIEBELN 0,1 0 0 2
- 5¢g TOMATENMARK 0,1 0 0
- 50¢g CHAMPIGNONS 85 2 0 0 12
(100-150 g gekocht pro Woche) 1009 TOMéTE . 36 10 0 3 20
B 40 ml GEMUSEBRUHE 4 0,1 1 0 8
7.B. Mandeln, Paraniisse, Sesam ZWISCHENSUMME 287 1,3 12 49 361
ZWISCHENMAHLZEIT
Die Lebensmittel der gelben Gruppe sind notwendig fiir eine 100 g OBST 19 03 14 65
ausreichende Zufuhr an hochwertigem Eiweifs, Mineralstoffen, 209 SCHOKO-RIEGEL 72 13 13 96
V|tam|r7'en und ASpureneIementen. Milch und Milchprodukte sollten ZWISCHENSUMME o 17 4 o8 161
gegentber Fleisch und Wurst vorgezogen werden.
ABENDESSEN
50 ¢ GRAUBROT-WEIZENMISCHBROT 120 43 1 23 123
UNGEEIGNET 10g BUTTER 5 0,1 8 0 74
159 SCHNITTKASE MIND. 45% FETT I. TR. 235 31 3 0 44
— Niisse und Samen uiber 800 mg Lys/100 g 30g PAPRIKASCHOTE 18 03 0 1 7
Erdnusse, CashewnUsse, Pistazien, Kurbiskerne,
: o 150 ml KUHMILCH 3,5% FETT 425 5,1 5 7 98
Sonnenblumenkerne, Mohn, Leinsamen, Pinienkerne
— Fisch, Fleisch und Wurst ZWISCHENSUMME 802 12,9 18 31 345
groRere Portionen als in der Tabelle angegeben GETRANKE
— Hilsenfriichte 700 mi WASSER, TEE 0 0,0 0 0 0
grofkkere Portionen von Linsen, dicken Bohnen, Sojabohnen, SUMME PRO TAG 2045 43,5 57 188 1500
Erbsen, Kichererbsen SUMME PRO TAG/KG KG 102 2.2 2,9 9,4 75
ENERGIE IN % 12 34 54

TABELLE 12
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NAHRWERTTABELLE FUR DIE LYSIN-BERECHNUNG

ALLE NAHRWERTANGABEN BEZIEHEN SICH AUF JEWEILS 100 G DER AUFGEFUHRTEN LEBENSMITTEL
Datenquelle: Prodi 6.6 Expert(Bundeslebensmittelschltissel 3.02, SOUCI FACHMANN KRAUT 2015)

LEBENSMITTEL LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KALORIEN
BACKWAREN

Amerikaner aus Ruhrmasse 213 51 N 50 320
Apfelkuchen gedeckt aus Mirbeteig 93 29 9 35 233
Apfelstrudel 64 2,3 6 26 171
Baiser 321 56 0 84 364
Berliner gefullt mit Kirschkonfitire 236 6,2 i 46 310
Biskuitrolle mit Zitrone 255 47 9 30 221
Bléatterteig 98 4 32 29 422
Brioches ohne Fillung 303 75 N 36 273
Buchteln aus Hefeteig 213 6,5 14 50 354
Buttergeback aus Murbeteig 192 6,3 25 60 502
Butterhdrnchen aus Hefeteig z.B. Einback 240 7,5 8 49 302
Butterkeks 308 81 i 75 441
Croissant aus Bléatterteig 233 75 33 45 514
Hefezopf aus Hefeteig 270 7.8 1 52 257
Honigkuchen 135 44 1 68 310
Kasekuchen 610 9] 9 23 216
g:izizcahuesnl,?uMhJ:f::ssse z.B. Marmorkuchen, 549 6.4 15 48 365
Loffelbiskuit 588 11,8 7 74 412
Schweinsohren aus Blatterteig 110 5,6 30 53 505
Tortenboden aus Biskuitteig/Wienerboden 335 76 N 48 322
Zwieback 195 9,9 4 73 385
Bdckerhefe gepresst, frisch, Hefewdirfel 1230 16,7 1 1 96
Gelatine 3800 84,2 0 0 343
Kakaopulver schwach entolt 720 22,6 20 18 390
Trockenhefe 2894 35,6 2 32 328
Backpulver, Natron, Weinstein, Sahnesteif, Puddingpulver etc. ohne Anrechnung

Brotchen/Semmel/Baguette 190 8,9 2 56 278
Vollkorn-/Mehrkornbrétchen 253 8,3 1 51 267
Roggenbrotchen 299 8,0 2 39 226
Fladenbrot 188 8,2 1 49 248
Grahambrot 200 8,4 1 40 220
Roggenmischbrot 300 6,7 1 46 230
Weizenmischbrot 209 74 1 46 236
Kné&ckebrot 338 1,0 2 68 356
Laugenbrezel/-stange 181 9 4 56 307
Vollkornbrot 297 73 1 39 213

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN

NAHRWERTTABELLE
LEBENSMITTEL LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KH (G) KALORIEN
Vollkorntoast 213 7,9 3 48 262
Weikbrot/Toastbrot 188 8,2 1 49 248
Ahornsirup 0 0,0 0 67 274
Honig 17 0,4 0 75 306
Konfitire Gelee Marmeladen 7 0,1 0 69 284
Nuf-Nougat-Creme siif% 181 43 31 58 537
Zuckerrubensirup 79 1,2 0 67 278
Streichrahm 22% Fett 200 2,8 22 4 220
e |
Huhnerei 706 1,9 9 2 137
1 Huhnerei Gewichtsklasse M (ca. 58 g) 409 6,9 5 1 79
Huhnerei Eigelb 123 16,1 32 0 348
Huhnerei Eiweif’ 638 M1 0 1 48
Brihe, gekornt, Trockenprodukt 1049 17,0 4 " 149
Fleischbriihe, zubereitet 22 0,4 0 0 3
Gemiisebriihe, zubereitet N 0,2 2 0 20
Essig (Apfel-, Krauter-, Wein-, etc.) 19 0,4 0 1 20
Kapern Konserve abgetropft 140 2] 0] 28
Mayonnaise 80% Fett 98 1,5 83 2 743
Remoulade 65% Fett 72 1 65 15 642
Senf 362 6,0 4 88
Sojasofke Fertigprodukt 588 8,7 0 8 70
Tomatenketchup 94 2] 0 24 12
Tomatenmark 103 2,3 1 6 43
Butter 48 0,7 83 1 741
Butterschmalz 18 0,3 100 0 880
Margarine 15 0,2 80 0 709
:2?):2|||,cgﬁv2Inedlz.eBt.C‘Sonneanumenol, 0 00 100 0 384
Schweineschmalz 9 0,1 100 0 882
Fische roh 1923 19,3 2 0 100
Fische gegart 2207 22,2 3 0 14
Fischstabchen paniert tiefgefroren 1033 12,1 9 14 183
Krustentiere gegart 1468 18,6 2 1 92
Muscheln 842 10,5 1 66

Tintenfischringe in Ausbackteig, frittiert 1296 14,6 4 9 134
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Fleisch (Schwein, Rind, Kalb, Lamm) roh
Fleisch (Schwein, Rind, Kalb, Lamm) gegart
Hackfleisch halb und halb (Rind/Schwein) roh

Hahnchen roh

Pute Brust roh
Bierschinken

Bratwurst

Fleischwurst / Lyoner
Gelbwurst

Jagdwurst

Leberkdse / Fleischkase
Leberwurst

Salami

Schwein Schinken gekocht

Schwein Schinken gerdauchert roh (Keule)

Teewurst

Wiirstchen/Bockwurst/Wiener Wiirstchen

Artischocken

Aubergine

Blattspinat
Bleichsellerie/Staudensellerie
Blumenkohl

Bohnen griin

Brennnessel

Broccoli

Chicoree

Chinakohl

Eisbergsalat

Endivien

Erbsen griin

Feldsalat

Fenchel
Frihlingszwiebel/Lauchzwiebel
Grunkohl

Gurke

Ingwerknolle
Karotte/M&hre/Mohrribe

Knoblauch

1843
2472
1723
1768
2110
1437
1m0
930
920
1320
1019
963
1650
2320
1878
1033
138

158
34
160
19
140
140
415
150
42
58
59
105
610
110
92
82
240
26
68
47
363

20,5
275
19,4
19,9
24
16,6
12,8
121
1,6
15,3
1,8
12,5
19,4
22,5
21,2
12,0
13,1

2.4
1,2
2,8
1,2
25
2.4
74
3,8
1,2

1,0
1,8
6,5
1.8
1,4
1,3
4,3
0,6
1,2
0,8
6,0

14
266
16
10

10
27
28
28
16
27
31
33

45
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207
17
224
166
107
172
289
300
293
203
292
331
375
128
136
456
271

43
20
22
21
28
37
48
34
20
16
15
18
91
18
23
34
45
14
53
39
145

Knollensellerie
Kohlrabi

Kohlribe

Kopfsalat

Kirbis

Lowenzahn

Mangold

Meerrettich

Okra

Oliven griin geséduert abgetropft
Oliven schwarz gesduert abgetropft
Paprikaschote
Pastinake
Petersilienwurzel
Porree

Portulak

Radicchio
Radieschen

Rettich

Romanosalat
Rosenkonhl

Rote Rube/Rote Bete
Rotkohl

Rucola

Sauerampfer
Sauerkraut abgetropft
Schwarzwurzel
Spargel

Tomate

Weifse Rube/Mairiibe
Weifskohl
Wirsingkohl

Zucchini

Zuckermais

Zwiebeln

Amaranth roh
Buchweizen Griitze roh
Buchweizen Mehl

Cornflakes

74
64
48
70
53
189
84
123
125
51
65
59
78
13
139
92
71
71
58
95
250
82
71
18
196
71
92
89
29
51
65
92
133
130
57

747
390
305
180

3.2
1,5
14
2,0
0,9
1,0
14
2,8
20
33
1,2

14,5
81
5/
77
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73
78
80

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN

27
28
36
14
29
35
21
78
29
148
200
23
64
48
29
17
16
17
18
18
44
47
27
30
26
21
54
21
20
32
30
32
23
95
30

403
348
351

368

NAHRWERTTABELLE
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Couscous roh

Gerste Graupen roh
Gerste roh

Grlinkern Mehl
Grlnkern/Dinkel roh
Hafer roh

Hafer Vollkornflocken
Hirse Flocken

Hirse ganzes Korn roh
Kartoffelstarke Mehl
Mais Griefs, Polenta, roh
Mais Stérke

Musli ohne Nusse ohne Samen
Paniermehl
Pfeilwurzelmehl (Marantastarke)
Quinoa roh

Reis geschalt gekocht
Reis roh

Roggen roh

Roggen Mehl Type 1150
Weizen Flocken
Weizen Grief

Weizen Mehl Type 1050
Weizen Mehl Type 405
Weizen roh

Weizen Starke

Bohnen weifé roh

Bohnen weif reif Konserve abgetropft
Erbsen reif roh

Kichererbsen reif roh

Kichererbsen Konserve abgetropft
Kidney-Bohnen roh

Kidney-Bohnen Konserve abgetropft
Linsen reif roh

Sojabohnen reif roh

Batate (Sukkartoffel)

Bratkartoffeln, Kartoffelrosti, Kartoffelpuffer
gebacken/verzehrfertig

319
320
377
284
316
440
457
240
226
41
237
n
371
276
20
860
77
270
375
350
316
281
300
21
316

1694
715
1613
1402
516
1768
750
1731
1937

70

189

n7
10,4
1.2
10,4
16
10,7
13,2
10,6
9,6
06
8,8
0,4
11,0
10,1
0,4
12,2
2]
74
9%
9,0
"4
10,3
121
10,0
"4
0,4

21,3
9,0
22,9
19,8
73
22
9,4
235
337

29

- N

- 0O A B NN W NN

O O O N N O

N

w w -

=

18

69
71

63
77
63
56
60
69
64
83
74
36
59
74
94
62

78
61

68
60
69
67
72
60
86

24

26

353
351
338
383
347
351
373
364
355
341
354
353
364
368
388
369
87
355
326
338
330
342
347
348
330
355

277
n7
309
309
133
292
124
329
365

nz

190

Gnocchi roh

Kartoffelchips
Kartoffelkroketten
Kartoffeln geschalt roh
Kochbanane

Pommes frites verzehrfertig
Schupfnudeln roh

Topinambur roh

Blauschimmelkase mind. 50% Fett i. Tr.
z.B. Roquefort

Brie mind. 60 % Fett.iTr.

Frischkése Doppelrahmstufe mind. 60 % F.iTr.
Kochkase mind. 40% Fetti. Tr.

Korniger Frischkase

Mascarpone mind. 80 % Fett.i.Tr.
Mozzarella aus Kuhmilch mind. 45 % F.i.Tr.
Parmesan mind. 40% Fetti. Tr.

Quark mind. 20% Fetti. Tr.

Quark mind. 40% Fetti. Tr.

Raclette-Kase mind. 45% Fett i. Tr.
Schafskase/Feta mind. 50% Fett i.Tr.
Schmelzkdse mind. 50 % Fett i.Tr.
Schnittkdse mind. 30% Fetti. Tr.
Schnittkdse mind. 45% Fett i. Tr.
Schnittkdse mind. 50% Fett i. Tr.
Ziegenkase mind. 45% Fett i. Tr.

Barlauch frisch
Basilikum frisch

Dill frisch

Kresse frisch
Petersilienblatt frisch
Salbei frisch
Schnittlauch frisch

Buttermilch
Creme fraiche/Schmand 40 % Fett
Dickmilch (Sauermilch) 3,5% Fett

Dickmilch mit Friichten

167
400
167
127
69
275
231
122

1628

199
1200
904
927
390
1440
2447
1050
930
1620
1204
904
2107
2012
1649
2012

57
204
243
321
280
"3
192

330
150

242
206

3,9
55
29
1,9

4.2
4.8
2,4

216

16,8
13
12,0
12,3
45
171
34,3
12,5
1
22,7
15,7
12,0
26,5
25,3
219
253

0,9
31

37
4.2
4.4
17

36

35
2]

34
29

39

15

30

33
32
14

40
21
30

n
28
24
27
16
27
30
27
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165
562
123
76
127
295
131
54

358

362
337
187
104
387
263
407
109
159
343
284
318
252
344
356
344

23
47
65
4

60
59
40

37
373
64
99

NAHRWERTTABELLE
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LEBENSMITTEL LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KH (G) KALORIEN
Fruchtjoghurt 3,5 % Fett 279 3,9 3 15 106
Joghurt 3,5% Fett 280 3,9 4 4 69
Joghurt 10% Fett 221 3/ 10 4 18
Kefir 3,5 % Fett 230 32 4 64
Kuhmilch 3,5% Fett 283 34 5 65
Sahne 30% Fett 168 2,4 32 3 303
Saure Sahne 10 % Fett 200 2,8 18 3 187
Sukmolke 79 0,8 5 25
Muttermilch/Frauenmilch 86 11 4 7 69
Teigwaren eifrei aus Hartweizengrief gegart 107 5,6 1 31 159
Teigwaren eifrei aus Hartweizengriefs roh 240 12,5 1 70 357
Vollkornteigwaren eifrei aus Weizen gegart 163 6,0 1 27 153
Vollkornteigwaren eifrei aus Weizen roh 366 13,4 3 61 345
| NUsseunDSAMEN |

Cashewnlsse 1000 21,0 47 22 598
Edelkastanien (Marone) 150 2,9 2 41 212
Erdnisse 1100 29,8 48 7 599
Haselnlsse 450 16,3 63 6 664
Kokosnuf Raspeln 300 74 65 8 668
Kurbiskerne 2283 35,5 46 3 581
Leinsamen 880 22,3 37 8 488
Macadamiantsse 336 8,8 73 4 719
Mandeln siif% 580 24,0 53 6 en
Mohn 195 23,8 42 4 526
Parantisse 530 17,0 68 4 697
Pecanntsse 441 11,0 72 4 717
Pinienkerne 868 24,0 51 7 589
Pistazien 108 20,8 52 12 608
Sesam 640 20,9 50 10 593
Sonnenblumenkerne 960 26,1 26 35 491
Walnlsse 410 16,1 7 6 723
Ananas 35 0,5 0 12 59
Apfel 15 0,3 0 14 65
Aprikose 69 0,9 0 9 45
Avocado 90 14 13 4 138
Banane 57 11 0 20 93
Birne 26 0,5 0 12 58
Brombeere 38 1,2 1 6 43

LEBENSMITTEL
Clementine
Dattel

Erdbeere

Feige getrocknet
Feige
Granatapfel
Grapefruit
Heidelbeere
Himbeere
Honigmelone/Zuckermelone
Johannisbeeren
Kaki

Kirschen

Kiwi

Limette

Litchi
Mandarine
Mango
Mirabelle
Nektarine
Orange

Papaya
Passionsfrucht
Pfirsich
Pflaumen
Preiselbeere
Quitte
Rhabarber
Rosinen
Stachelbeere
Wassermelone
Weintrauben

Zitrone

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN

PILZE

Austernpilz roh
Birkenpilz roh
Champignon roh
Edel-Reizker roh
Hallimasch roh

Morchel roh

NAHRWERTTABELLE
LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KH (G) KALORIEN
41 07 0 9 50
90 20 1 65 297
34 08 0 6 36
140 35 1 55 272
60 13 1 13 67
53 07 1 16 80
19 06 0 45
16 06 1 46
42 13 0 43
67 0,9 0 12 57
36 11 0 5 40
42 06 0 16 76
36 0,9 0 13 64
76 10 1 62
31 0,5 2 48
68 0,9 0 17 78
36 07 0 10 54
58 06 0 12 62
24 07 0 14 67
44 0,9 0 12 60
39 10 0 8 47
52 0,5 0 36
182 2.4 0 10 67
29 08 0 9 44
19 06 0 10 48
11 03 1 6 41
23 0,4 1 50
25 06 0 1 20
71 2,5 1 68 314
25 08 0 43
89 06 0 8 39
15 07 0 15 72
35 07 1 3 39
150 35 0 3 35
41 47 1 0 38
170 41 0 1 24
57 2.8 1 0 28
215 3.2 1 0 30
168 2,5 0 1 28
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LEBENSMITTEL LYS (MG) EIWEISS (G) FETT (G) KH (G) KALORIEN
Pfifferling roh 39 2,4 0 0 21
Rotkappe roh 98 2,2 1 0 26
Shiitakepilz roh 56 16 0 12 46
Steinpilz roh 190 54 0 1 39
Truffel roh 490 8.3 1 7 90
Bambussprossen roh 128 2,5 0 1 23
Bambussprossen Konserve abgetropft "3 2,2 19 1 0
Luzernensprossen (Alfalfa) roh 224 40 1 2 35
Mungobohnensprossen 246 3,2 0 2 26
Sojasprossen roh 444 6,3 1 5 59
Bonbons 33 0,5 0 915 391
Butterkeks 308 8/ N 75 441
Erdnussflips 335 10,4 35 45 538
Fondant 0 0,0 0 88 357
Fruchteis 107 15 2 29 142
Geleefriichte 71 1,6 0 79 352
Gummibarchen mit Gelatine 434 6,6 0 79 348
Gummibarchen ohne Gelatine 0 0] 0 83 334
Kartoffelchips 400 5.5 39 45 562
Kaugummi 7 0] 0 95 387
Kracker 218 K 3 75 386
Krokant 94 33 13 81 457
Lakritze 105 4.4 1 87 381
Marshmallow/Mausespeck 132 2,0 0 80 333
Milchschokolade 393 9,2 32 54 539
Milchschokolade Vollmilch-Nuss 553 9,2 32 50 531
Milchspeiseeis 1ne 16 22 12 250
Popcorn 342 12,7 5 67 388
Puffreis 291 75 2 84 394
Salzstangen 185 97 1 76 354
Schokokuss 216 36 n 64 357
Schokoladenkeks 222 6,7 24 55 466
Schokoladenstreusel 335 72 18 62 458
Schokolinsen 215 46 4 78 381
Sorbet 12 0,2 0 32 139
Wassereis/Kunstspeiseeis 0 0,0 0 15 61

Zartbitterschokolade 377 81 31 46 514
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