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Ernahrungstherapie bei angeborenen
Stoffwechselerkrankungen

Teil I: Allgemeine Einfiihrung

Ulrike Och, Tobias Fischer, Thorsten Marquardt

Eine Vielzahl an Stoffwechselprozessen ist notig, um die Makronahrstoffe Proteine, Fette
und Kohlenhydrate fur den menschlichen Organismus nutzen zu kénnen. Bei jedem dieser
Prozesse kdnnen Defekte wie z. B. ein Enzymmangel auftreten. Die Auswirkungen von En-
zymdefekten sind sehr unterschiedlich, dadurch ist das dazugehdrige Feld der angeborenen
Stoffwechselerkrankungen sehr komplex. Die Symptome variieren stark — von kaum beste-
henden Einschrankungen tiber milde kdrperliche und geistige Beeintrachtigungen bis hin
zu drastischen Verldufen, die auch zum Tod fiihren kénnen. In der vorliegenden Artikelreihe
wird die komplexe Erndahrungstherapie bei diesen Erkrankungen verstandlich und praxisnah
beschrieben: Teil 1 beinhaltet eine allgemeine Einfihrung und Erlduterung zum Krankheits-
bild, den Rahmenbedingungen und der Ernahrungstherapie, die weiteren Teile widmen sich
den Stérungen des Aminosaure- (in diesem Heft), Kohlenhydrat- und Fettstoffwechsels (in

weiteren Heften).

Einleitung

Die Begriffskombination der ,angeborenen Storungen des Meta-
bolismus” (,inborn error of metabolism”) oder auch angeborenen
Stoffwechselerkrankungen wurde erstmals im Jahr 1908 durch
Sir Archibald Garrod gepragt [1]. Erst gute 50 Jahre spater (1960)
erschien das erste Buch , The Metabolic and Molecular Bases of In-
herited Disease” (MMBID), welches gerade einmal 80 Erkrankun-
gen des Stoffwechsels beschrieb. Nach der achten Auflage im Jahr
2001, welche bereits iber 1 000 Krankheiten enthielt, erfolgte
die Uberfithrung des Traditionswerkes in eine Onlineversion
(OMMBID) mit stetiger Erweiterung um neuentdeckte angeborene
Erkrankungen [1-3].

Die erste diatetische Behandlung einer genetisch bedingten Stoff-
wechselerkrankung geht zurtick auf Horst Bickel im Jahr 1953,
der die phenylalaninarme Diat fiir Patienten' mit Phenylketonurie
(PKU) entwickelte [4]. Die Erkenntnis, dass Spatfolgen durch eine
frithe Diagnose mit anschliefsender diatetischer Behandlung ver-
mieden werden konnen, fithrte im weiteren Verlauf zur Entwick-
lung eines ersten Ansatzes fur ein Neugeborenen-Screening-Pro-
gramm zur frithzeitigen Erkennung von PKU in den frithen
1960er Jahren [1, 5].

Genauso unterschiedlich wie die Stoffwechselerkrankungen sind
auch die Patienten bzw. deren Umfeld und die damit verbunde-
nen Herausforderungen. Vom Saugling bis zum Erwachsenen,
von leicht beeintrachtigt bis schwer krank, oraler bis parenteraler
Ernahrung sind viele weitere Faktoren in der Ernahrungstherapie
von angeborenen Stoffwechselerkrankungen zu berticksichtigen.
Haufig wird die Therapie zusatzlich durch bestehende Sprachbar-
rieren, eine kritische familiare Situation oder kognitive Einschran-
kungen beeinflusst.
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Die in vielen anderen Disziplinen dis-
kutierte personalisierte Ernahrung
oder Medizin ist im Bereich der Ernah-
rungstherapie bei angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen bereits Alltag.

Fur jeden Patienten muss neben dem richtigen
Therapiesetting v. a. die optimale Ernahrungs-
form erstellt werden, um gesundheitliche Be-
eintrachtigungen durch den bestehenden De-
fekt moglichst zu vermeiden. Ein wesentliches
Merkmal einer individuell angepassten Ernah-
rungstherapie ist der notige zeitliche Aufwand
und die dringende Erfordernis, dass die verant-
wortlichen Ernahrungsfachkrafte iber ent-
sprechende fachliche Kompetenzen verfiigen.

Erndahrungstherapie in der Heil-
mittel-Richtlinie

Mit Beschluss des Gemeinsamen Bundesaus-
schusses (G-BA) vom 16. Marz 2017 wurde
die ambulante Ernahrungstherapie bei sel-
tenen angeborenen Stoffwechselerkrankun-
gen (SAS) und Mukoviszidose als neues ver-

' Zur leichteren Lesbarkeit werden nur die méannlichen
Bezeichnungen verwendet, die in dieser Artikelreihe fiir
jeweils beide Geschlechter stehen.



ordnungsfahiges Heilmittel in die Heilmit-

tel-Richtlinie (HeilM-RL) aufgenommen. Der

Nutzen und die medizinische Notwendigkeit

der Ernahrungstherapie bei den genannten In-

dikationsgebieten ist laut G-BA nach gegen-
wartigem Stand der Wissenschaft als belegt
anzusehen. Die Verordnungsfahigkeit gemaf3
der HeilM-RL bezieht sich ausschlieflich auf

SAS und Mukoviszidose, andere ernahrungs-

therapeutische Einsatzgebiete wurden nicht

aufgenommen [6].

Die Anderung der HeilM-RL ist zum 01. Ja-

nuar 2018 in Kraft getreten und erlaubt die

Abrechnung einer Erndhrungstherapie dieser

beiden Indikationsgebiete mit den gesetzlichen

Krankenkassen, wenn es sich um eine zwin-

gend erforderliche medizinische Mafinahme

handelt. ,Zwingend erforderlich” bedeutet,
dass bei einem Verzicht auf die diatetische

Mafénahme mit geistigen oder korperlichen

Beeintrachtigungen oder sogar dem Tod zu

rechnen ist. Als Ziele der Ernahrungsthera-

pie werden in der HeilM-RL eine altersgemafse
korperliche und geistige Entwicklung, das Er-
reichen eines stabilen Erndahrungszustandes,
die Verhiitung einer Verschlimmerung von

Krankheitsfolgen oder deren Minderung, die

Vermeidung von Komplikationen, die Erhal-

tung des erreichten Therapieerfolges und eine

verbesserte Lebenserwartung angegeben [7, 8].

In einer aktualisierten Version werden zusatz-

lich folgende Unterziele erganzt:

- Stabilisierung oder Erhalt altersabhangig im
therapeutischen Zielbereich liegender Stoff-
wechselparameter

- Vermeidung schwerer geistiger oder korper-
licher Behinderungen und Tod

- Vermeidung von Mangelversorgung

- Vermeidung, Abmilderung und Therapie
von Stoffwechselentgleisungen

- bei Schwangeren: Vermeidung von embryo-
nalen oder fetalen Schadigungen [9]

Die Verordnungsmenge der Erndhrungsthera-
pie unterliegt in der HeilM-RL der Besonderheit,
dass keine orientierenden Behandlungsmengen
vorgegeben werden, sondern diese nach Be-
darf des Patienten verordnet werden konnen
[8, 9]. Da es sich bei SAS um ein komplexes
erndhrungstherapeutisches Gebiet handelt,
wurden in der HeilM-RL weiterhin Zugangs-
voraussetzungen wie spezielle Fachkenntnisse
und eine Therapieerfahrung von mindestens
75 behandelten Patienten im Rahmen einer
mindestens einjahrigen Berufserfahrung fest-
gelegt [7]. Die Voraussetzungen fiir die Leis-
tungserbringung, sprich die Umsetzung der

cocle

HeilM-RL, wurden im Dialog zwischen GKV-Spitzenverband und
dem Verband der Didtassistenten — Deutscher Bundesverband e.
V. (VDD), dem BerufsVerband Oecotrophologie e. V. (VDOE), der
Deutschen Gesellschaft der qualifizierten Ernahrungstherapeuten
und Erndhrungsberater e. V. (QUETHEB) und dem Verband fir
Ernahrung und Diatetik e. V. (VFED) festgelegt. Die entstande-
nen Rahmenempfehlungen bzw. Vereinbarungen beinhalten die
notwendigen Anforderungen an die raumliche Ausstattung der
Heilmittelpraxis, die ausfiihrlichen Leistungsbeschreibungen, die
erforderliche fachliche Qualifikation des Leistungserbringers, die
Vergiitung und zahlreiche weitere Punkte [10].

Bis zum jetzigen Zeitpunkt ist die Umsetzung der
HeilM-RL im Bereich der SAS als schwierig zu bezeichnen.

Aufgrund der geringen Anzahl an Patienten von ca. 23 000
deutschlandweit, der Ansiedelung dieser speziellen Erndhrungs-
therapie an spezialisierten Kliniken und einem Mangel an Fach-
kraften verlauft die Leistungserbringung im ambulanten Umfeld
stockend. Das Erreichen eines gesicherten und ausreichend ver-
breiteten ambulanten Versorgungsangebots wird noch Zeit in
Anspruch nehmen.

Selbsthilfegruppen, Arbeitsgemeinschaften
und Fachgesellschaften

Selbsthilfegruppen sind eine wichtige Anlaufstelle fiir Patienten
und deren Angehorige. Auch fiir sehr seltene Erkrankungen findet
sich haufig eine Vernetzung von Betroffenen mit teilweise interna-
tionaler Auspragung. Auch fiir die betreuenden Arzte und Ernah-
rungsfachkrafte ist der stetige Kontakt zu den Selbsthilfegruppen
von Relevanz, um eine ganzheitliche Therapie und einen gegen-
seitigen Informationsaustausch zu gewahrleisten. Gerade fir die
Eltern eines Neugeborenen kann eine Selbsthilfegruppe eine gute
Unterstiitzung im Umgang mit der neuen und teilweise schwie-
rigen Situation bringen.

Auch auf fachlicher Ebene existieren ibergeordnete oder z. B. fir
einzelne Erkrankungen spezialisierte Arbeitsgemeinschaften, Ver-
bande oder Gesellschaften. Zu erwdahnen ist hier auf nationaler
Ebene die Arbeitsgemeinschaft fiir Padiatrische Stoffwechselsto-
rungen (APS) in der Deutschen Gesellschaft fiir Kinderheilkunde
und Jugendmedizin (DGKJ) und die Arbeitsgemeinschaft fiir Pa-
diatrische Diatetik (APD). Letztere ist ein Zusammenschluss von
Diitassistenten, Okotrophologen und einigen Mitgliedern aus
dem Bereich der Industrie, die im Bereich der Padiatrie tatig sind.
Die APD arbeitet eng mit dem VDD zusammen. In Deutschland
nimmt die APS eine dominierende Rolle ein. Sie verfolgt den Zweck
der Forderung von Aus-, Fort- und Weiterbildung der wissen-
schaftlichen und praktischen Arbeit auf dem Gebiet der Stoff-
wechselstorungen im Kindesalter sowie die Unterstiitzung von
Einrichtungen, die sich mit Stoffwechselstorungen beschaftigen.
International ist die 1963 gegriindete Society for the Study of Inborn
Errors of Metabolism (SSIEM) federfiithrend.
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Aminosaurestoffwechsel

© Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie (HPA)
© Ahornsirupkrankheit (Maple Sirup Urine Disease, MSUD)
© Glutarazidurie Typ | (GA 1)

© |sovalerianazidurie (IVA)

© Tyrosindmie Typ |

© Galaktosédmie

cocle)

a) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-1 (CPT-1)-Mangel
b) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-1l (CPT-11)-Mangel
c) Carnitin-Acylcarnitin-Translokase (CACT)-Mangel

Sonstige
© Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase (MCAD)-Mangel
© Long-Chain-3-Hydroxy-Acyl-CoA-Dehydrogenase (LCHAD)-Mangel
© Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase (VLCAD)-Mangel
© Carnitinzyklusdefekte © Hypothyreose

© Adrenogenitales Syndrom (AGS)
© Schwere kombinierte Immundefekte

Abb. 1: Zielkrankheiten des erweiterten Neugeborenen-Screenings gruppiert nach ihrer Zuordnung in Bezug auf den

Stoffwechsel (modifiziert nach [11])

Neugeborenen-Screening

Eine wichtige Grundlage fiir die frithzeitige Diagnose behandelba-
rer angeborener Stoffwechselerkrankungen bietet das Neugebore-
nen-Screening, welches am 3. Tag nach der Geburt anhand von
Blut des Neugeborenen durchgefithrt wird [11]. Im Vergleich mit
den USA wird in Deutschland im Neugeborenen-Screening leider
nur nach vergleichsweise wenigen Zielkrankheiten gesucht [12].
Von den insgesamt 14 Zielkrankheiten des deutschen Screenings
handelt es sich bei 11 um Stoffwechseldefekte, von denen 5 dem
Aminosaure- und 4 dem Fettstoffwechsel zuzuordnen sind. Die
Zielkrankheiten des erweiterten Neugeborenen-Screenings sind
¢ Abbildung 1 zu entnehmen. Seit 2016 wurde zusatzlich das
Neugeborenen-Screening auf Mukoviszidose, auch als zystische
Fibrose (cystic fibrosis; CF) bekannt, eingefiithrt [11].

Auswahl der Stoffwechseldefekte und Aufbau
der Artikelreihe

Die Auswahl der Stoffwechseldefekte fiir diese Artikelreihe
orientiert sich an der Relevanz fiir die Erndahrungstherapie,
sprich an deren Haufigkeit und der Nennung im Rahmen der
HeilM-RL. Zu beachten ist hierbei, dass die in der HeilM-RL ge-
listeten angeborenen Enzymadefekte keinen Anspruch auf Voll-
standigkeit erheben.

Die Darstellung der Defekte im jeweiligen Stoffwechselweg erfolgt,
soweit moglich, nach absteigender weltweiter Pravalenz, d. h.
nach Reihenfolge der Krankheitshaufigkeit und dementsprechend
der Bedeutung in der taglichen Praxis. Zu jeder Erkrankung wird
die OMIM-Nummer? angegeben, um eine eindeutige Zuordnung
zu gewahrleisten. Medikamentose Behandlungen sind nicht der
Fokus dieser Artikelreihe und werden daher nur vereinzelt er-
wahnt.
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Die Berechnung von Ernahrungsplanen oder
ausgewdhlten Beispielen erfolgte mit dem Pro-
gramm Prodi 6.9 Expert.

Allgemeine Aspekte der Ernah-
rungstherapie bei seltenen
angeborenen Stoffwechsel-
erkrankungen (SAS)

Aufbau der Erndhrungstherapie

Fur die Ernahrungstherapie von Patienten
mit SAS ist das in ¢ Ubersicht 1 beschriebene
Grundkonzept empfehlenswert.

Im Verlauf der lebenslang bestehenden Er-
krankung sind weitere Beratungen erforder-
lich, sobald sich der Tagesablauf des Patienten
verdandert (Kindergarten, Einschulung etc.)
oder bei auftretenden Problemen wahrend der
Stoffwechseleinstellung.

Erfolgskontrolle der Ernahrungstherapie
Der Ernahrungszustand von Patienten mit
SAS muss regelmafiig kontrolliert und die
Ernahrungstherapie entsprechend angepasst
werden. Es ist sicherzustellen, dass der Patient
fir seine Entwicklung und entsprechend sei-
ner individuellen Bediirfnisse ausreichend mit
Energie und Nahrstoffen versorgt wird. Bei

2 Online Mendelian Inheritance in Man®; international aner-
kannte Online-Datenbank zu Humangenen und geneti-
schen Erkrankungen (omim.org)



vielen Stoffwechselerkrankungen ist anhand
von Blutuntersuchungen eine Kontrolle der
Stoffwechseleinstellung moglich und im The-
rapieverlauf dringend notwendig.

Hersteller von Spezialnahrung

Eine Reihe von Herstellern hat sich auf die Ent-
wicklung, Produktion und den Vertrieb spe-
zieller Lebensmittel, insbesondere der Katego-
rie ,Lebensmittel fir besondere medizinische
Zwecke” (Bilanzierte Diat) spezialisiert. Neben
den Produkten sind auch Informationsmateri-
alien zu den verschiedenen Erkrankungen zur
Weitergabe an die Patienten bzw. deren Fami-
lien erhaltlich.

Mehrkosten durch die spezielle Diat
Im Gegensatz zu bestimmten Lebensmitteln
fur besondere medizinische Zwecke, die zu
Lasten der Krankenkasse verordnungsfahig
sind, mussen die Kosten fiir die allgemeinen
Lebensmittel von den Patienten bzw. deren Fa-
milien selbst getragen werden. Die Beschran-
kung auf die fiir eine spezielle Stoffwechsel-
storung geeigneten Lebensmittel fiihrt in der
Regel zu Mehrkosten. Am Beispiel der bekann-
ten Aminosaurestoffwechselstorung Phenyl-
ketonurie wurde 2019 eine Berechnung zu
den Mehrkosten einer proteinarmen Diat pu-
bliziert [13]. Familien, die Hilfen zum Lebens-
unterhalt beziehen, konnen einen Mehrbedarf
wegen der kostenaufwandigeren Ernahrung
geltend machen.

Zitierweise
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Ubs. 1: Grundkonzept der Erndhrungstherapie bei SAS

¢ Information Uber die Nahrstoffe Protein, Fett und
Kohlenhydrate

* Vorkommen der fiir die jeweilige Krankheit kritischen
Nahrstoffe in Lebensmitteln

* Vorstellung von defektspezifischer Spezialnahrung und
Ersatzprodukten

* Erstellen eines individuellen Didtplans unter Einbezug des
Patienten bzw. dessen Eltern, inklusive Einarbeitung von
Rezepten, die von der Familie gerne gekocht werden

* Besprechen des individuellen Didtplans und Riicksprache
zu aufgekommenen Fragen

* Planung und Beratung zur Ernahrung in besonderen
Situationen: Sport, Festlichkeiten, Restaurantbesuche etc.
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