Stillen bei Kindern mit angeborenen
Stoffwechselstérungen

Auch — oder gerade — Kinder mit angeborenen Stoffwechselstorungen profitieren von

Muttermilch bzw. Stillen!

D. Karall, G. Grissenauer, B. Meisinger, S. Scholl-Biirgi

Kinder mit angeborenen Stoff-
wechselstérungen fielen in Zei-
ten vor dem erweiterten Neuge-
borenenscreening in Osterreich
(vor April 2002) hauptsdchlich
durch eine metabolische Krise
mit einer Entgleisung auf, die
potentiell lebensbedrohlich war.
Aufgrund der akuten, lebensbe-
drohlichen Situation riickte die
Erndhrung (mit Muttermilch) in
den Hintergrund. AufSerdem be-
stand die Annahme, dass die
Erndhrung mittels Stillen in ihrer
Zusammensetzung nicht ausrei-
chend kontrollierbar sei. Die Be-
fiirchtung, eine neuerliche Ent-
gleisung auszuldsen, bewirkte,
dass das Stillen eher nicht prak-
tiziert wurde. Seit Einfiihrung des
erweiterten Neugeborenenscree-
nings werden immer Gfter Kinder
mit angeborenen Stoffwechsel-
stérungen im prdsymptomati-
schen, klinisch unauffdlligen Zu-
stand erfasst, und die Frage nach
der Moglichkeit des (Teil-)-Stil-
lens ist mehrin den Vordergrund
geriickt.

on einer angeborenen Stoffwech-
Vselerkrankung ist kumulativ etwa

jedes 500. Neugeborene betroffen.
Das bedeutet z.B. fiir Osterreich mit etwa
80.000 Geburten pro Jahr eine Gruppe
von etwa 150 Kindern pro Jahr. Die Halfte
dieser Erkrankungen hat ihren Symptom-
beginn in der Neugeborenenperiode.
Obwohl alle diese Stérungen vererbt (und
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Abb. 1 - Folgen eines fehlenden Enzyms (= Stoffwechseldefekt)

daher angeboren) sind, kann etwa die
Hélfte aller Stoffwechselerkrankungen
mit einer geeigneten Therapie (meist
Erndhrungstherapie) fiir die Betroffenen
eine gute Entwicklung mit einer addqua-
ten Lebensqualitdt gewdhrleisten.

Haufig handelt es sich bei Symptombe-
ginn um eine schwere Entgleisung, die fiir
Diagnostik und Therapie eine grof3e Her-
ausforderung darstellt. Das ist wohl auch
einer der Griinde, warum initial nicht so
sehr an das Stillen (bzw. die Erndhrung
mit Muttermilch) gedacht wurde/wird. Mit
zunehmender Erfahrung und einem bes-
seren Verstandnis der Krankheitsbilder
ist die natiirliche Form der Erndhrung des
Neugeborenen und die Nutzung aller Vor-
teile des Stillens fiir diese Kinder wieder
mehr in den Vordergrund geriickt. Auch
das Neugeborenenscreening, das in
Osterreich seit 1966 flichendeckend

durchgefiihrt wird und im April 2002
wesentlich erweitert wurde, spielt eine
wesentliche Rolle: Durch das Screening
ist es moglich, betroffene Kinder zu er-
kennen, bevorsie in eine schwere Entglei-
sung geraten.

War man vor etwa 20 Jahren noch der Mei-
nung, dass alle Kinder mit angeborenen
Stoffwechselstérungen abzustillen seien,
weil nur so eine kontrollierte Zufuhr der
betreffenden Nahrstoffe moglich sei, so
geht der Trend jetzt in eine andere Rich-
tung. Stillen fordert die Entwicklung der
Kinder mit angeborenen Stoffwechselstd-
rungen, verbessert die Mutter-Kind-Inter-
aktion und die Compliance mit der Erndh-
rungstherapie und verhindert das Auftre-
ten von Schuldgefiihlen und dhnlichen
Problemen bei der Mutter. In Ldndern mit
weniger 6konomischen Ressourcen als
wir sie in Mitteleuropa haben, ermdglicht
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eine muttermilch-basierte Erndhrungs-
therapie z. T. iberhaupt erst eine Behand-
lung der betroffenen Kinder. Natdrlich ist
es auch fiir das Herangehen der Eltern an
spateres (Teil-)Stillen ein Unterschied, ob
ihr Neugeborenes akut erkrankt und
intensivpflichtig geworden ist und die
Erndhrung dabei als ,,Ausloser” erkannt
wird, oder ob es sich um ein unauffalliges
Baby mit einem positivem Neugebore-
nenscreening-Befund handelt. In beiden
Fallen profitieren die Kinder von Mutter-
milch, und es sollte daher unser Bemii-
hen sein, der Familie die bestmdgliche
Betreuung und Beratung zu geben.

Eine angeborene Stoffwechselstérung
liegt dann vor, wenn im Aufbau, Umbau
oder Abbau der Bausteine von Kohlenhy-
draten, Eiweissen oder Fetten einer der
bendtigten Schritte (Enzyme) nicht ange-
legt ist. Dadurch kann der Stoffwechsel-
weg nicht funktionieren. Es kommt im
Wesentlichen zu drei Folgen (Abb. 1):

1. Das Substrat vor dem Stoffwechsel-
block staut sich an.

2. Das Produkt hinter dem Stoffwechsel-
block ist nicht in ausreichender Men-
ge vorhanden.

3. Das angestaute Substrat wird alterna-
tivin andere (evtl. sehr toxische) Sub-
stanzen umgewandelt.

Uber die Jahre bestanden bereits Bemii-
hungen, auch fiirKinder mit angeborenen
Stoffwechselstorungen die Vorteile des
(Teil-)- Stillens und der Muttermilch opti-
mal zu nutzen. Die europdische Gesell-
schaft fiir Angeborene Stoffwechselsto-
rungen (SSIEM = Society for the Studies
of Inborn Errors of Metabolism) hat 2002
diesbeziiglich eine Empfehlung heraus-
gegeben, die sich mit den Indikationen
fur Stillen bei angeborenen Stoffwechsel-
erkrankungen ausser Phanylketonurie,
bei der Stillen auf jeden Fall indiziert und
auch praktiziert wird, befasst (siehe
Tabelle 1).

Wir konnten in den letzten Jahren Erfah-
rungen mit (Teil-)Stillen/Muttermilcher-
ndhrung bei einem Kind mit Phenylketo-
nurie (PKU), zwei mit Propionaziddamie,
einem mit VLCAD (very long chain acyl
CoA dehydrogenase)-Defekt und einem
mit Arginasemangel sammeln (Tabelle 2).
Die beiden Kinder mit Propionaziddamie
erhielten Muttermilch Uber einen Zeit-
raum von 6 bzw. 7 Monaten, die Mitter
flitterten abgepumpte Milch in einem
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Tabelle 1 - Empfehlungen: Stillen bei Kindern mit angeborenen
Stoffwechselstorungen auBer PKU (Phenylketonurie),
bei der (Teil-)-Stillen sowieso indiziert ist:

Stillen ist durchzufiihren und zu befiirworten bei:

1) Aminoazidopathien:

Ahornsiruperkrankung

Tyrosindmie Typ I, Il und Il

Homozystinurie (alle Formen)

2) Organazidurien:

Propionazidamie

Methylmalonazidamie

Isovalerianaziddmie und andere

3) Harnstoffzyklusdefekten:

Ornithintranscarbamylasedefekt

Carbamylphosphatsynthetasemangel

Citrullindmie

Argininosuccinaturie

Stillen ist kontraindiziert bei:

klassischer Galaktosamie, nicht bei den milden
Formen (z.B. Duarte-Varianten)

Stillen ist bedingt kontraindiziert bei:

Langketten-Fettsdaureoxidationsstérungen

Hyperchylomikronamie (Hyperli-
pidamie Typ I) gen

Stillen kann schwierig sein bei:

schweren Harnstoffzyklusdefek-
ten, wie z.B.

Abetalipoproteindmie und verwandten Storun-

Ornithintranscarbamylasedefekt

Carbamylphosphatsynthetasemangel

Ausmaf3 von bis zu 2/3 der Nahrungs-
menge, der Rest bestand nach drztlicher
Verordnung aus einer eiweifRdefinierten
Nahrung. Bei den Kindern mit PKU, VLCAD
und Arginasemangel erfolgte Stillen im
Wechsel mit der Sepzialnahrung in der
Flasche iiber jeweils 6, 7 und 8 Monate.
Alle 5 Kinder gediehen normal und hatten
keine metabolischen Entgleisungen.

Fallberichte:

1) L., Propionazidamie

L. ist das zweite Kind einer 24-jahrigen,
gesunden Mutter. Schwangerschaft und
Geburt waren unauffillig. Die Geburt

erfolgte mit 40 Schwangerschaftswochen
spontan aus Hinterhauptslage. Geburts-
gewicht 3120 g, Lange 49 cm, Kopfum-
fang 36 cm. Der Bub war bei der Geburt
unauffallig (Apgar 9/10/10, Nabel-
schnurarterien-pH 7,3).

Die 15 Monate dltere Schwester war im
Altervon 4 Tagen mit einer Bewusstseins-
storung und einem beginnenden Koma an
die Neugeborenenintensivstation aufge-
nommen worden. Bei ihr wurde die Dia-
gnose einer Propionaziddamie gestellt
(u. a. Abbaustdrung der Aminosduren
Valin, Isoleucin, Methionin und Threo-
nin).
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Da diese Diagnose bekannt war, wurde
auch L. unmittelbar nach der Geburt ent-
sprechend untersucht. Es wurde bei ihm
ebenfalls eine Propionaziddamie diagnos-
tiziert. Am 2. Lebenstag wurde er auf die
Kinderklinik transferiert, da er etwas mus-
kelhypoton und lethargisch war.

Die Erndhrungstherapie wurde unmittel-

bar begonnen. Die Vorgaben waren fol-

gendermafen:

e 1 g natiirliches Eiwei pro kg Korper-
gewicht

e 0,8 g synthetisches EiweiB (frei von
Valin, Isoleucin, Methionin und Threo-
nin) pro kg Kérpergewicht

e altersentsprechende Fliissigkeitszu-
fuhr

e 100 kcal pro kg Korpergewicht

Die Vorgaben blieben im Wesentlichen
gleich, nur die Menge wurde dem jeweili-
gen Gewicht angepasst. Die Zufuhr von
natiirlichem Eiwei bestand bis zum
6. Monat ausschlie3lich aus Muttermilch
(s. Tabelle 3).

Da die Mutter die Stoffwechselentglei-
sung der Schwester in sehr schlechter
Erinnerung hatte, wagte sie es nicht, L.
wirklich zu stillen. Sie pumpte die Mutter-
milch ab und gab sie mit der Flasche. L.
gedieh gut.

2) Z., Langketten-Fettsdurenoxidationsto-
rung

Z. ist das erste Kind gesunder Eltern. Die
Schwangerschaft war unauffallig, die
Geburt erfolgte spontan zum Termin aus
Hinterhauptslage. Geburtsgewicht 3550
g, Lange 53 cm, Kopfumfang 34,5 cm,
Apgar 9/10/10, Nabelschnurarterien-pH
7,41. Unauffdlliges Neugeborenes.

Im Rahmen des Neugeborenenscreenings
wurde ein Defekt im Bereich der Oxida-
tion langkettiger Fettsduren entdeckt.
Diese Kinder konnen langkettige Fettsau-
ren nicht abbauen und und diirfen diese
nur in der benotigten Menge zugefiihrt
bekommen. Bei der fettarmen Erndhrung
muss darauf geachtet werden, dass in
jedem Fall ausreichend essentielle Fett-
sduren gegeben werden.

Fiir Z. ergab sich folgende Verordnung:
e 7z.B.Alter 2 Monate, Gewicht 5090 g

e Kalorienbedarf = 110 - 115 kcal/kg
Korpergewicht

e 2 g mittelkettige Fettsdauren (MCT) pro
kg Kérpergewicht =10,18 g MCT

e 40 % der Gesamtkalorien als Fett =
224 kcal = 24,1 g Fett

Tabelle 2 - Stillen bei Kindern mit angeborenen Stoffwechsel-

storungen in Innsbruck

e 2,5-4%des Gesamtkalorien aus Wal-
nussol (essentielle Fettsduren) =2 g

e 0,5 % Linolensdure (in ausreichender
Menge im Walnussél enthalten)

e DerRestdes Gesamtfettes nach Abzug
des MCT-Fettes wird mit langkettigen
Fettsduren gedeckt = verbleibender
Rest=24,1g-2g-10,18¢g=119¢g
Fett

e Fettgehalt der Muttermilch: 4,03 g in
100 ml

e 240 ml Muttermilch haben 168 kcal,
9,7 g Fett

e 100 g Monogen (MCT-Formula) hat
424 kcal, 11,8 g Fett, davon 10,62 g
MCT-Fett

Das Rezept fiir die Mutter sieht folgender-
mafen aus:

1) Muttermilch 240 ml

2) 5 Flaschen: pro Flasche 140 ml abge-
kochtes Wasser und 20 g Monogen-
Pulver ® (Fa. SHS, Miclhpulver ohne
langkettige Fette)

Kontrollen erfolgten im ersten Halbjahr
etwa alle 4 Wochen, spater nur mehr drei-
monatlich, die Beratung durch die Didtas-
sistentin in denselben Intervallen und
jederzeit auch telefonisch.

Da Z. nie eine Entgleisung erlitten hat,
war die Zuversicht und positive Einstel-
lung der Eltern zum Teilstillen kein Pro-
blem. Z. wurde morgens, abends und
nachts frei gestillt — was etwa der berech-
neten Muttermilchmenge entsprach -
und tolerierte tagsiiber die fettarme Fla-
schennahrung gut. Mit 7 Monaten wurde
sie abgestillt, sie isst seit dem 18. Monat
am Familientisch mit und ist gut gedie-
hen.

Erndhrungspldne bei Kindern
mit angeborenen Protein-Stoff-
wechselstérungen kdnnen fol-
gende Variationen beinhalten:

Erkrankung Diagnose Alter bei MM-Gabe Wie
Diagnose e Stillen nach Verlangen ohne Zusatze
im Wechsel mit der entsprechenden
Propionaziddmie Fam. usg. 2 Tage 6 Monate abgepumpt Flaschennahrung
Propionaziddmie NGS 10 Tage 7 Monate abgepumpt * EiweiBfreie Flaschennahrungvor man-
chen Stillmahlzeiten mit anschlieen-
VLCAD NGS 8 Tage 7 Monate gestillt dem freien Stillen
Arginasemangel  Entgleisung 5 Wochen 8 Monate gestillt * EiweiBfreie Flaschennahrung mit

Brusterndahrungset zum Stillen dazu
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Tabelle 3 — Verlauf der Zufuhr von Muttermilch- und syntheti-
schem Eiweif3 bei einem Patienten mit Propionazidamie

Lebensalter Gewicht
3 Wochen 3380¢g
7 Wochen 3840 g
3 Monate 4200 g
4 Monate 5280 g
6 Monate 7200g

e Fiittern mit abgepumpter Muttermilch,
der die anderen notwendigen Zutaten
beigemengt werden.

Zusammenfassung:

Die Zusammensetzung der Muttermilch
kann fur definierte Didttherapien im Sau-
glingsalter wegen ihres geringeren Ei-
weiBgehaltes, ihrer besonderen Fettzu-
sammensetzung und ihres Enzymgehalts
gut genutzt werden. Durch (Teil-)Stillen

Menge Mutter- Menge Formula-
milch nahrung

270 ml 180 ml

300 ml 360 ml

470 ml 370 ml

580 ml 260 ml

400 ml 680 ml

kdnnen auch fiir den Sdugling mit einer
angeborenen Stoffwechselstérung alle
Vorteile des Stillens genutzt werden.

Kontaktadresse:
Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall

Universitatsklinik fiir Kinder- und
Jugendheilkunde, Padiatrie IV: Neonato-
logie, Neuropddiatrie und angeborene
Stoffwechselstorungen, Anichstrasse 35,
A 6020 Innsbruck, Osterreich

E-Mail: daniela.karall@i-med.ac.at
Tel: + 43 512 504 23600
Fax: +43 512 504 24941
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Lebensqualitét — an sich ein Geschenk
Medela entwickelt, produziert und vermarktet weltweit modernste Brustpumpen und Stillzubehdr. Mit qualitativ hochstehenden, inno-
vativen Ldsungen in den Bereichen der Thorax-Chirurgie, der fortgeschrittenen Wundversorgung und der medizinischen Absaugtechnik
leistet das Unternehmen einen weiteren wichtigen Beitrag zur Verbesserung der Lebensqualitdt von Menschen. Medela verflgt Uber ein Netz
von Vertriebspartnern in mehr als 90 Landern und eigene Niederlassungen in 14 Landern.

Fur unseren lokalen Markt in der Schweiz suchen wir eine versierte

Still- und Laktationsberaterin IBCLC s0%

als kompetente Ansprechpartnerin flr unsere Kundinnen und Kunden, Spitéler, Pharma- & Drogerien-Fachleute, die mit dem Thema Stillen
nicht vertraut sind oder Probleme damit haben. Sie informieren und beraten das Zielpublikum am Telefon, aktiv auf Messen und Kongressen

Marina Schirmann, Personalleiterin, freut sich auf lhre vollstandigen Unterlagen.
Medela AG, Lattichstrasse 4b, 6341 Baar, Telefon 041 769 51 15,* marina.schurmann@medela.ch
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Uber unsere Produkte und den Bezug zum Stillen. Weiter geben Sie Ihr Wissen an internen und externen Seminaren weiter. Die direkte
Betreuung und Forderung der Professionals vor Ort ist fir Sie eine Bereicherung.

Sie haben eine abgeschlossene Berufslehre, sind ausgebildete Still- und Laktationsberaterin IBCLC mit einigen Jahren Berufserfahrung
und haben eine Weiterbildung in Marketing/Verkauf. Erste Erfahrungen mit Aufgabestellungen im Marketing-Mix und Verkauf haben Sie
erfolgreich gemeistert. Als Erwachsenenbildnerin macht Ihnen die aktive Unterrichtstatigkeit Spass und Sie verfligen Uber gute didaktische
Fahigkeiten. Betriebswirtschaftliches Denken und Handeln, Seriositat und hohe Sozialkompetenz runden lhr Profil ab.
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