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Megaloblastare Anamien

Bei den megaloblastaren Anamien handelt es sich um bestimmte Formen der Blutarmut (Anédmie),
die insgesamt bei Kindern und Jugendlichen selten vorkommen. Diese Arten von Andmien
entstehen, wenn das Knochenmark ungewdhnlich gro3e und nicht normal funktionierende rote
Blutzellen mit UbergroRRen, unreifen Zellkernen, so genannte Megaloblasten, produziert. Oft ist
dabei nicht nur die Bildung der roten Blutkérperchen, sondern auch die der wei3en Blutkdrperchen
und der Blutplattchen gestort.

Aufgrund ihrer abnormalen Grof3e und Struktur kdnnen die Megaloblasten das Knochenmark nicht
wie Ublich verlassen. In der Folge kommt es zum Mangel an roten Blutzellen im Organismus
und damit bei den Patienten zu typischen Beschwerden einer Andmie wie Abgeschlagenheit,
Kopfschmerzen, Blasse, Kurzatmigkeit, haufiges Herzrasen und Schwindel. Manche Patienten
klagen zusatzlich Uber Bauchschmerzen, Kribbelgefiihle in Handen und/oder Fifen, Seh-,
Konzentrations- und Gedachtnisstérungen.

Megaloblastare Anamien kdnnen verschiedene Ursachen haben — zu den beiden haufigsten zéhlen
der Vitamin B9 (Folat)-Mangel und der Vitamin B12 (Kobalamin)-Mangel. Diese Vitamine sind
wesentlich an der Produktion gesunder roter Blutzellen beteiligt.

Der folgende Informationstext richtet sich an Patienten mit megaloblastaren Andmien, wie an deren
Angehdrige, Freunde, Lehrer und andere Bezugspersonen sowie an die interessierte Offentlichkeit.
Er soll dazu beitragen, eine solche Erkrankung frihzeitig zu erkennen und die Mdglichkeiten
ihrer Behandlung sowie die Probleme und besonderen Bedirfnisse der Patienten besser zu
begreifen. Unsere Informationen ersetzen nicht die erforderlichen klarenden Gesprache mit den
behandelnden Arzten und weiteren Mitarbeitern des Behandlungsteams; sie kénnen aber dabei
behilflich sein, diese Gesprache vorzubereiten und besser zu verstehen.

Anmerkungen zum Text

Die in diesem Patiententext enthaltenen Informationen sind von den oben genannten Autoren
erstellt worden. Diese Autoren sind Spezialisten fur Blutkrankheiten bei Kindern und Jugendlichen.
Der Informationstext basiert auf den Erfahrungen der Spezialisten und auf der unten angegebenen
Literatur. Der Text wurde durch die oben angegebenen Redakteure zuletzt im Februar 2021 fur
dieses Informationsportal bearbeitet und zur Einstellung ins Internet fiir die Dauer von fiinf Jahren
freigegeben. Er soll spatestens nach Ablauf dieser Frist erneut Gberprift und aktualisiert werden.

Bitte beachten Sie, dass es sich im Folgenden um allgemeine Informationen und Empfehlungen
handelt, die — aus der komplexen Situation heraus — nicht notwendigerweise in ihrer Gesamtheit
bei jedem Patienten zutreffen. Viele Therapieempfehlungen missen im Einzelfall und im Team
entschieden werden. lhr Behandlungsteam wird Sie ber die fir lhr Kind am ehesten in Frage
kommenden Maflnahmen informieren.
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1. Krankheitsbild: Was sind megaloblastare Anamien?

Megaloblastare Andmien entstehen in Folge von Stérungen der Zellreifung und Zellteilung. Sie sind
zumeist Folge eines Vitamin B9 (Folat/Folsdure)-Mangels und/oder Vitamin B12 (Kobalamin)-
Mangels, kdnnen jedoch auch andere, seltenere Ursachen haben (siehe ,Ursachen*). Vitamin B9-
Mangel tritt auf, wenn bestimmte Nahrungsmittel nicht konsumiert werden. Vitamin B9 ist gegen
Licht und Hitze empfindlich und natirlicherweise in Gemise und Hilsenfriichten, aber auch in
Leber und Eigelb enthalten. Blutarmut, die durch einen Vitamin B12-Mangel entstanden ist, kennt
man auch unter der Bezeichnung pernizidse (lateinisch ,perniciosus” bedeutet ,schadlich“) Anamie.

Sowohl Folat als auch Kobalamin sind Wachstumsfaktoren und daher fir eine normale
Zellteilung, genauer gesagt fur eine normale DNA-Synthese unverzichtbar. Mangelt es an diesen
Vitaminen, kommt es beispielsweise zu einer gestérten DNA-Synthese bei der Neubildung roter
Blutkdrperchen (Erythrozyten) im Knochenmark. Fazit: Anstelle einer normalen Anzahl gesunder
Erythrozyten, die den Organismus bedarfsgemall mit Sauerstoff versorgen, entstehen viel zu
grof3e (makrozytére), funktionsuntiichtige rote Blutkbrperchen mit Gbergrof3en, unreifen Zellkernen
(Megaloblasten).

Deshalb entwickeln die Patienten Blutarmut (Andmie) mit den typischen Zeichen der
Unterversorgung ihrer Organe mit Sauerstoff: also Beschwerden wie Mdudigkeit, Blasse,
Kopfschmerzen, Schwindel, Konzentrationsstdorungen und Kurzatmigkeit. Haufig betrifft diese
fehlerhafte DNA-Synthese allerdings nicht nur die Erythrozyten. Auch die Bildung der weilRen
Blutkérperchen (Leukozyten) und der Blutplattchen (Thrombozyten) ist oft beeintrachtigt
(Panzytopenie), so dass die Patienten nicht nur zu wenig rote Blutkérperchen, sondern
auch nicht genligend beziehungsweise funktionsuntlichtige Leuko- und Thrombozyten bilden
(Leukozytopenie, Thrombozytopenie).

Auch die Neubildung anderer Zellen, zum Beispiel Nervenzellen, ist herabgesetzt, so dass auch
das Nervensystem Schaden nehmen kann. So kann es zuséatzlich zu den Symptomeneiner
Anamie auch zu einer gesteigerten Infekt- und Blutungsneigung, Wachstumsstérungen, sowie zu
neurologischen Beschwerden wie Kribbeln in Hdnden und Fien, Seh- und Gedachtnisstérungen
kommen.

Bei Embryonen von Schwangeren mit Folatmangel koénnen Verschlussstérungen bei der
Entwicklung der Wirbelkdrper und -sdule, so genannte Neuralrohrdefekte, wie beispielsweise eine
Spina bifida (umgangssprachlich oft auch als ,offener Ricken“ bezeichnet) auftreten.

Bei Patienten mit Verdacht auf eine megaloblastare Andmie sind spezielle Bluttests zur
Bestimmung des Folat- und/oder Vitamin B12-Spiegels sowie andere Untersuchungen angezeigt.
Letztere helfen dabei, die Ursache fur den Vitaminmangel zu finden, um daraufhin eine
gezielte Behandlung zur Bekdmpfung dieser Ursache zu festzulegen. Zusatzlich kommen bei der
Behandlung diatetische Mal3nahmen, teilweise auch mit Nahrungserganzung von B-Vitaminen, die
allerdings streng unter arztlicher Kontrolle erfolgen sollte, erfolgreich zum Einsatz.

Wenn eine megaloblastare Anamie friihzeitig erkannt und fachgerecht behandelt wird, kénnen
viele Komplikationen vermieden werden. Eine Voraussetzung ist, dass die Patienten von einem



Megaloblastare Andmien Seite 6

spezialisierten Behandlungsteam betreut werden. Ebenso entscheidend fiir einen gulnstigen
Verlauf sind ein umfassendes Wissen und die aktive Mitarbeit seitens der Betroffenen und ihrer
Angehdrigen.

Wichtig zu wissen: Nicht nur der Mangel an Vitaminen, sondern auch eine nicht
fachgerecht Uberwachte Einnahme von Nahrungserganzungsmitteln wie Vitamin-Praparaten,
kann langfristig zu unerwiinschten Folgen fihren.
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2. Haufigkeit: Wie oft kommen megaloblastare Anamien
vor?

Genaue Zahlen zur Haufigkeit von megaloblastaren Anamien bei Kindern und Jugendlichen sind
nicht fest etabliert — man weil} jedoch, dass es sich hierbei um ein in diesen Altersgruppen
insgesamt eher seltenes Krankheitsbild handelt.

Vitamin B9 (Folat/Folsaure) -Mangel und/oder Vitamin B12 (Kobalamin) -Mangel aufgrund von Fehl-
beziehungsweise Unterernahrung ist ein weltweit auftretendes, ernsthaftes Problem, insbesondere
in Indien, Mexiko, Zentralamerika, Sidamerika und vielen afrikanischen Landern.

Ebenso kann eine vegetarische/vegane Diat, die in den letzten Jahren auch in westlichen Landern
kontinuierlich zunehmende Popularitat erfahrt, zum Vitamin B12-Mangel und auf diese Weise
zur Blutarmut (siehe ,Ursachen®) fihren. Sauglinge von stillenden und sich vegetarisch oder
vegan ernahrenden Mittern mit Vitamin B12-Mangel haben ein besonders hohes Risiko, eine
megaloblastdre Andmie zu entwickeln. Ebenso gefahrdet sind Neugeborene mit angeborenen
Defekten im Vitamin B12-Transporteiweil® (Transkobalamin), sowie Kinder und Jugendliche mit
chronischen Magen-Darmerkrankungen, die mit einer verringerten Aufnahme von Vitamin B12 und/
oder B9 aus der Nahrung einhergehen (siehe ,,Ursachen®).
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3. Ursachen: Wie entstehen megaloblastare Anamien?

Megaloblastare Andmien sind nicht ansteckende Erkrankungen. Sie kdnnen zum einen als Folge
eines erworbenen Mangels an Folat (Folsaure / Vitamin B9) beziehungsweise Kobalamin (Vitamin
B12) und zum anderen durch angeborene Stérungen im Stoffwechsel dieser Vitamine entstehen.

Um den Entstehungsmechanismus einer megaloblastaren Anamie sowie deren Folgen fir den
menschlichen Organismus besser zu verstehen, ist es hilfreich zu wissen, welche Rolle Folsadure
und Kobalamin bei der Neubildung gesunder Blut- und anderer Kérperzellen spielen.

Wichtig zu wissen: Folsdure und Kobalamin sind lebenswichtige Vitamine, die fir die
Neubildung gesunder Kérperzellen unverzichtbar sind. Kobalamin ist unbedingt notwendig, um
Folsaure hierfir zu aktivieren.

Eine ungestodrte Zellteilung, genaugenommen eine normale DNA-Synthese, ist nur dann mdglich,
wenn beide Vitamine in ausreichender Menge vorhanden sind. Folsaure ist entscheidend
an der Neubildung essenzieller DNA-Bausteine, den Purinbasen und den Pyrimidinbasen,
beteiligt. Dazu muss die Folsaure allerdings zunachst im aktiven Zustand sein, das heil3t in so
genanntes ,Tetrahydrofolat* (THF) umgewandelt werden. Inaktive Folsaure ist nicht imstande, zur
DNA-Synthese beizutragen. Unverzichtbarer Helfer (Ko-Faktor) bei der Folsaure-Aktivierung ist
Kobalamin.

3.1. Folat (Vitamin B9) -Stoffwechsel

Folat ist ein B-Vitamin, das dem Korper bei der Bildung neuer, gesunder Zellen hilft. Der
menschliche Korper kann ohne Folsdure nicht Uberleben. Ausreichende Folsdurespiegel im
Blut einer Mutter vor und wahrend der Schwangerschaft helfen dabei, schwere Gehirn-
und Rickenmarksdefekte beim Kind zu verhindern. Deshalb werden in vielen Landern
Grundnahrungsmittel wie Mehl mit Folsdure angereichert.

Nahrungsmittel, die nattrlicherweise besonders viel Folat enthalten, sind: Spinat, Blattsalate,
Spargel, Avocado, Rote Beete, Rosenkohl, Bohnen, Rinderleber, Lachs, Orangensaft und
Milch.

3.1.1. Folat/Folsaure (Vitamin B 9):Weg (Transport) und Aufnahme
(Resorption) im Korper
Nach der Nahrungsaufnahme wird Folat von Enzymen im Dinndarm zu verschiedenen

Unterformen verarbeitet, bevor es, hauptsachlich in Form des so genannten 5-
Methyltretrahydrofolats, in den Blutkreislauf gelangt. Um an einer normalen DNA-Synthese
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teilzunehmen, muss 5-Methyltretrahydrofolat zuvor in THF umgewandelt werden. Dieser Prozess
ist Vitamin B12-abhangig (siehe unten).

3.1.2.

3.2.

Haufige Ursachen von Folatmangel

verminderte Zufuhr. Fehlerndhrung (betrifft auch die Sauglinge stillender Mutter mit
unzureichender Folatzufuhr)

erhohter Bedarf: Schwangerschaft, Sauglingsalter, Hormonstdrungen wie
Schilddriseniiberfunktion (Hyperthyreose), Krebserkrankungen, chronisch hamolytische
Anamie,

gestérte Aufnahme von Substraten im Darm (Malabsoption): chronische Darmerkrankungen
wie Zdbliakie, Morbus Crohn (Crohn-Krankheit)), gestorte bakterielle Darmbesiedlung bei
Antibiotikatherapie, Epilepsiemedikamente (Phenytoin)

Mangel an Intrinsic-Faktor/perniziése Andmie: Intrinsic-Factor wird bendtigt, um das Kobalamin
aus dem Darm aufzunehmen

angeborene Stoffwechselkrankheiten: Homocystinurie, Lesch-Nyhan-Syndrom

Behandlung mit Folathemmern: Therapie mit beispielsweise Methotrexat oder Trimethoprim

Kobalamin (Vitamin B12) -Stoffwechsel

Kobalamin hat eine komplizierte Struktur aus verschiedenen organischen Komponenten, die sich
um ein Metallatom (Kobalt) gruppieren.

Nahrungsmittel, die besonders viel Kobalamin enthalten, sind: Fisch, Fleisch, Eier und
Milchprodukte.

3.2.1.

Kobalamin/Vitamin B12: Weg (Transport) und Aufnahme (Resorption)

im Korper

Nach der Nahrungsaufnahme I6sen die Magensauren das Kobalamin aus den Nahrungsmitteln.
Ebenfalls im Magen erfolgt die Bildung eines so genannten ,Intrinsic-Faktors® (IF), der nach
Alkalisierung im Dinndarm (Duodenum) das freie Kobalamin bindet. Dieser Kobalamin-IF-Komplex
wandert weiter in den Enddarm (terminales lleum) und dort in die Darmschleimhautzellen. Dieser
Prozess wird auch als Resorption bezeichnet. Nach der Resorption entkoppelt das Kobalamin
vom IF, gelangt daraufhin aus den Darmschleimhautzellen in den Blutkreislauf (so genannte
Endozytose), wo es an sein spezifisches Eiweill andockt, das Transkobalamin Il, welches das
Kobalamin zur Leber transportiert. Dort wird Kobalamin in seine zwei aktiven Formen, das
Methylkobalamin und das Adenosylkobalamin umgewandelt.
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Wichtig zu wissen: Im Gegensatz zum Folatmangel, der bei den meisten Patienten durch ein
vermindertes Angebot in der Nahrung oder bei einseitiger Erndhrung (alimentare Ursachen)
entsteht, ist Kobalaminmangel hauptsachlich auf eine Stérung bei der Aufnahme im Darm
(Resorptionsstdérung) zurtickzufuhren

Seite 10

Kobalamin ist ein unverzichtbarer Helfer (Ko-Faktor, Coenzym) bei bestimmten zelluldren
Stoffwechselreaktionen, die durch die Enzyme Methioninsynthetase und L-Methylmalonyl-
CoA(Coenzym A)-Mutase gesteuert werden. Hierzu gehort insbesondere die Umwandlung der
Aminosaure Homozystein zu Methionin. Bei einem Mangel an Methylkobalamin kann diese
Umwandlung nicht stattfinden, die jedoch unbedingt notwendig ist, um Folat fur die DNA-Synthese

zu aktivieren.

3.2.2. Haufige Ursachen eines Kobalaminmangel

» gesteigerter Verbrauch/Verlust im Magen-Darm-Trakt: bakterielle Infektionen, Fischbandwurm-

Befall

» gestérte Aufnahme von Substraten im Darm (Malabsorption): chonische Darmerkrankungen
wie Zdbliakie, Morbus Crohn (Crohn-Krankheit)), gestorte bakterielle Darmbesiedlung bei

Antibiotikatherapie

* Mangel an Intrinsic-Faktor /perniziose Andmie: Intrinsic-Factor wird benétigt, um das Kobalamin

aus dem Darm aufzunehmen

» Verwertungsstérungen: angeborener Transkobalamin-lI-Mangel

* verminderte Zufuhr mit der Nahrung: langerfristige, streng vegane Kost, Unterernahrung;
Sauglinge, die von streng vegan ernahrten Mittern gestillt werden (im Zusammenhang mit

Folatmangel/Vitamin B9)

Bei der Bildung der roten Blutkérperchen (Erythropoese) im Knochenmmark hat die gestorte

Zusammenarbeit von Kobalamin und Folat eine abnorme DNA-Synthese zur Folge. Diese

ist

wiederum dafir verantwortlich, dass die funktionsuntlchtigen, Gbergrof3en Erythrozyten mit ihren
unreifen Kernen entstehen, die flir das mikroskopische Erscheinungsbild einer megaloblastare

Anamie typisch sind.
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4. Krankheitszeichen: Welche gesundheitlichen
Probleme haben Patienten mit megaloblastarer
Anamie?

Die gesundheitlichen Probleme von Kindern und Jugendlichen mit megaloblastarer Andmie
kénnen verschiedene Organsysteme, insbesondere die Entwicklung der Blutzellen und des
Nervensystems, betreffen.

Oft fallt die megaloblastare Anamie durch die Zeichen einer Blutarmut auf. Insbesondere bei
jungen Kindern kann die Unterversorgung mit Vitamin B12 jedoch auch zu einer dauerhaften
Schadigung des Nervensystems fiihren.

Blutarmut bedeutet zunachst eine Erniedrigung der Konzentration des roten Blutfarbstoffs
(Hdmoglobin) oder der Anzahl der roten Blutkérperchen (Erythrozyten) unter einem bestimmten
Normalwert. Dieser Normalwert hangt bei Kindern und Jugendlichen auch vom Lebensalter
ab. Eine Anamie beim Kind (Alter von 6 Monaten bis 14 Jahren) ist definiert durch eine
Hamoglobinkonzentration (Hb-Wert) unter 10 g/dl. Dieser Wert gilt nicht bei Sduglingen bis zu 6
Monaten, da sich in diesem Zeitraum die Blutbildung umstellt.

Die Aufgabe der roten Blutkérperchen und des roten Blutfarbstoffs ist es, den lebensnotwendigen
Sauerstoff aus den Lungen zu allen Organen und Geweben im Koérper zu transportieren. Bei
einer Blutarmut ist diese Sauerstoffversorgung gestért und es kommt zum Sauerstoffmangel.
In der Folge sind Kinder und Jugendliche mit Blutarmut oft sehr blass und leiden, zum
Teil altersabhangig, beispielsweise an Midigkeit, Konzentrationsschwache, Kopfschmerzen,
Schwindel und Gedeihstérungen.

Es gibt allerdings noch weitere Krankheitszeichen und Begleitbefunde, die fir Patienten einer
megaloblastaren Anamie charakteristisch sind:

» gesteigerte Infektanfalligkeit (durch Mangel an weilRen Blutkérperchen)

+ erhohte Blutungsneigung (durch Mangel an Blutplatichen: Neigung zu blauen Flecken, Nasen-
und Zahnfleischbluten)

» VergroéRerung von Leber und Milz infolge des gesteigerten Abbaus der funktionsuntiichtigen
Blutzellen

* neurologische Stérungen (zum Beispiel Gefiihlsstérungen/Kribbeln in Armen und/oder Beinen,
Sehstorungen, Gleichgewichtsstérungen, Entwicklungsverzogerung)

+ glatte Zunge mit Rotfarbung der Zunge, oftmals Zungenbrennen (so genannte ,Hunter-
Glossitis*: Frihzeichen eines Vitamin B12-Mangels bei pernizidser Anamie (siehe ,Ursachen®).
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5. Diagnose: Wie wird eine megaloblastare Anamie
festgestelit?
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Die Diagnose einer megaloblastaren Andmie und deren Ursache missen gesichert sein, damit
sie richtig behandelt werden kann. Besteht bei einem Kind oder Jugendlichen beispielsweise
aufgrund der Familiengeschichte, Ernahrungsgewohnheiten, dem Bestehen gewisser anderer
Krankheiten oder der Einnahme bestimmter Medikamente (siehe ,Ursachen”) oder auch wegen
typischer Krankheitszeichen (siehe ,Krankheitszeichen“) der Verdacht auf einen Vitamin B9-
beziehungsweise -B12-Mangel, wird der Arzt verschiedene Untersuchungen veranlassen, um

herauszufinden, ob es sich um eine megaloblastare Anamie handelt.

Dazu gehdren insbesondere Untersuchungen wie:

» Bestimmung von Grofie/Volumen (so genanntes mittleres korpuskulares Volumen, MCV) sowie

Anzahl der verschiedenen Blutzellen, insbesondere der roten Blutzellen (Erythrozyten), deren
Gehalt an rotem Blutfarbstoff (Hdmoglobin) und deren Vorstufen (Retikulozyten) im Blut und
manchmal, in unklaren Situationen, auch eine Knochenmarkpunktion

Differentialblutbild

Bestimmung der Folat-Konzentration der Erythrozyten (bei Folat- und bei Kobalaminmangel
erniedrigt)

Bestimmung von Folat im Serum (bei Folatmangel erniedrigt)
Bestimmung von Methylmalonsdure im Serum oder im Urin (bei Kobalaminmangel erhoht)
Bestimmung von Homozystein im Serum (bei Folat- und Kobalaminmangel erhéht)

Bestimmung der Kobalaminaufnahme im Dinndarm (so genannter Schilling-Test: orale Gabe
von radioaktiv markiertem Kobalamin und spater Messung der im Urin ausgeschiedenen
Menge) - nicht normal bei gestorter Kobalamin-Aufnahme (siehe ,Ursachen®)

Bestimmung von Antikbrpem gegen Intrinsic Faktor (siehe ,Ursachen®) und/oder
Magenschleimhautzellen (nachweisbar bei Kobalaminmangel aufgrund perniziéser Anamie)
(siehe ,Ursachen®)

Die zuverlassige Diagnosestellung einer megaloblastaren Andmie ist komplex und sollte
daher durch Spezialisten fur Kinderblutkrankheiten erfolgen. Eine Liste mit Kliniken mit

kinderhamatologischen Abteilungen und Ambulanzen finden Sie hier.


https://zms3-production.eln-live.zms.hosting/sites/kinderkrebsinfo/kinderblutkrankheiten/content/e100519/e101157
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Behandlung: Wie werden megaloblastare Anamien

behandelt?

Wurde bei lhrem Kind eine megaloblastéare Anamie festgestellt, so sollte es, zumindest anfangs,
in einem spezialisierten Behandlungszentrum behandelt werden. Dort findet die Betreuung durch
ein Team statt, das aus Arzten und weiteren Mitarbeitern (wie Kinderkrankenschwestern und -
pflegern, Sozialarbeitern, Krankengymnasten, Psychologen) besteht, die umfassende Erfahrung
mit der Erkrankung haben.

RegelmaRige Vorstellungen in einem solchen Zentrum sorgen dafiir, dass der Krankheitsverlauf
sorgfaltig Uberwacht wird. Komplikationen kdnnen frihzeitig erkannt und unmittelbar von
Spezialisten behandelt werden. Die Patienten und ihre Angehérigen erhalten dort auch
fachgerechte Antworten auf ihre Fragen, seien sie zum Umgang mit der Erkrankung im Alltag, zu
neuen Behandlungsmethoden und aktuellen Forschungsergebnissen oder sozialrechtlichen und
psychosozialen Themen.

6.1. Allgemeine Informationen zu den Behandlungsstrategien

Die Behandlung einer megaloblastaren Anamie richtet sich in erster Linie nach der
zugrundeliegenden Ursache fur die Erkrankung (siehe ,Ursachen®):

6.2. Behandlung bei Folatmangel

Entsteht Folatmangel aufgrund bestimmter Ernahrungsgewohnheiten oder Untererndhrung, so
bedarf es der fachgerechten Einnahme von Folsaure sowie einer kontrollierten folatreichen Diat,
am besten anfangs durch ausgebildete Diat-assistent(inn)en betreut.

Liegt als Ursache fir den Folatmangel die Einnahme bestimmter folathemmender Medikamente
vor, so sollte der zustandige Arzt konsultiert werden, ob die betroffenen Medikamente abgesetzt
werden kénnen.

Entsteht Folatmangel bei einer Erkrankung, die mit einer verminderten Aufnahme von Folat
einhergeht, bedarf es neben der angemessenen Einnahme von Folsdurepraparaten der
Behandlung dieser zugrunde liegenden Erkrankung durch entsprechende Spezialisten.

6.3. Behandlung bei Kobalaminmangel

Das Management eines Kobalaminmangels bei Kindern und Jugendlichen ist oft komplexer als die
Behandlung des Folsduremangels. Dies liegt an den vielschichtigen Ursachen (siehe ,Ursachen®,
.Krankheitszeichen").

Da Kobalamin ausschlieBlich in Fleisch- und Milchprodukten enthalten ist, ist eine Ersatztherapie
mit Vitamin B12-Praparaten bei den meisten Patienten mit Vitamin B12-assoziierter
megaloblastarer Anamie angezeigt. Diese kann in Form von Tabletten-Einnahmen erfolgen,
muss jedoch oft anfangs, beispielsweise bei Patienten mit schwerem Mangel (verursacht durch


https://zms3-production.eln-live.zms.hosting/sites/kinderkrebsinfo/content/e67296/e4863
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Resorptionsstérungen in den Darmschleimhautzellen), intravends erfolgen, um die Beschwerden
der Blutarmut erfolgreich zu lindern.

Kinder und Jugendliche mit angeborenen Erkrankungen, die zum Kobalamin-Mangel fiihren,
sollten lebenslang eine Vitaminersatztherapie erhalten. Diese kann bei Patienten mit angeborenem
Transkobalamin-lI-Mangel erfolgreich durch regelmaRige, inframuskulére Kobalamingaben beim
Kinder- und Jugendarzt, spater auch beim Hausarzt erfolgen.



7.
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Prognose

Die Prognose von Kindern und Jugendlichen mit einer megaloblastaren Andmie hangt vor allem
von der zugrundeliegenden Ursache ab (siehe ,Ursachen®).

Vitamin B9-(Folat)Mangel kann relativ einfach behandelt werden (siehe ,Behandlung®): Die
Patienten erholen sich nach einer Behandlung mit Folsduregaben und gezielten Diaten in der Regel
vollstandig, das heif3t die Blutbildung normalisiert sich und die Krankheitszeichen der Blutarmut
(siehe ,Krankheitszeichen®) bilden sich zlgig zurlck.

Bei Patienten mit zugrundeliegendem Kobalaminmangel kann sich der Krankheitsverlauf oft
anspruchsvoller gestalten, denn manche Patienten bendtigen medikamentdse Vitamin B12
(Kobalamin)-Gaben, die intramuskulér, intravends oder subkutan gespritzt werden kénnen.
AuBRerdem leiden Patienten mit Kobalaminmangel auch aufgrund von Mangelversorgung (siehe
,2Ursachen®) oft auch an schweren neurologischen Problemen (siehe ,Krankheitszeichen®), die
mehr als nur eine langfristige Vitaminersatztherapie erfordern, um den Betroffenen eine optimale
Lebensqualitat zu gewahrleisten.
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Bei einer Alkalisierung erhéht sich der pH-Wert. Der pH-Wert gibt
an, ob eine Flussigkeit sauer oder alkalisch (basisch) ist. Die
Skala eines pH-Wertes reicht von 0 — 14. Ein pH-Wert von 0 — 6,9
gilt als sauer, 7 als neutral und von 7,1 — 14 als basisch.

Blutarmut; Verminderung des roten Blutfarbstoffs (Hadmoglobin)
und/oder des Anteils der roten Blutkdrperchen (Hamatokrit) im
Blut unter den fiir ein bestimmtes Alter typischen Normwert.
Zeichen einer Anamie sind z.B. Blasse, Kopfschmerzen,
Schwindel, Schlappheitsgefihl.

natirliche Stoffwechselprodukte von Bakterien, Pilzen, Algen,
Flechten und héheren Pflanzen, die eine (z.T. spezifisch)
wachstumshemmende oder zelltétende Wirkung gegen kleinste
Krankheitserreger und andere Zellen haben und deshalb als
Medikamente bei der Behandlung von Infektions- und/oder
Krebserkrankungen eingesetzt werden;

EiweiRe (Proteine) aus der Gruppe der Globuline, die
das korpereigene Immunsystem als Abwehrreaktion auf
eingedrungene Fremdstoffe bzw. fremdartige Strukturen
(Antigene) bildet. Die Antikorper binden gezielt an diese Antigene
und fuhren (auf verschiedene Weise) zur Beseitigung des
Fremdkdérpers. Antikérper werden von einer Gruppe der weilden
Blutzellen, den B-Lymphozyten, produziert, die im Stadium der
Antikérperproduktion als "Plasmazellen" bezeichnet werden.

langsam sich entwickelnd, schleichend, von langer Dauer

Methode zur Z&hlung und Unterscheidung der verschiedenen
Formen weilRer Blutkdrperchen (Granulozyten, Lymphozyten,
Monozyten) in einer Blutprobe, z. B. in einem speziell
gefarbten Blutausstrich; ggf. kann auch die Beschaffenheit
der roten Blutkdrperchen (Erythrozyten) und der Blutplattchen
(Thrombozyten) beurteilt werden. Da weile BlutkOrperchen
(Leukozyten) ein wichtiger Teil des Immunsystems sind,
ermdglichen die Bestimmung der prozentualen Anteile der
einzelnen Unterarten und das Aussehen der Zellen Riickschlisse
auf Krankheiten.

englische Abkirzung flr Desoxyribonukleinsdure (DNS); sie
tragt die Erbinformation und kommt in allen Lebewesen
vor. Die DNA enthélt die Gene, die die Information fur
die Herstellung der Ribonukleinsduren (RNA) bzw. Proteine



Enzym

Erythropoese

Erythrozyten
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enthalten. Es handelt sich um ein grof3es Molekil, bestehend
aus zwei zu einem Doppelstrang (Doppelhelix) verdrillten
Nukleinsaureketten. Die einzelnen Ketten bestehen aus einer
Abfolge von vier verschiedenen Bausteinen (Basen), deren
Reihenfolge (Sequenz) den genetischen Code bestimmt.

Stoffe, meist Proteine, die biochemische Reaktionen einleiten,
beschleunigen und in eine gewilnschte Richtung ablaufen
lassen (katalysieren). Enzyme sind fir den Stoffwechsel aller
Organismen unentbehrlich. Fast alle biochemischen Vorgange im
Organismus werden von Enzymen gesteuert (z.B. Verdauung,
Proteinbiosynthese, Zellteilung). Darlber hinaus spielen sie
auch bei der Reizaufnahme und -weitergabe sowie der
Signalweiterleitung innerhalb von Zellen eine wichtige Rolle.

Vorgang der Bildung und Entwicklung der roten Blutkdrperchen
(Erythrozyten) im Knochenmark durch Zellteilung und
schrittweise Zellreifung; die kernlosen Erythrozyten entstehen
dabei aus unreifen, zundchst kernhaltigen, spéater kernlosen
Vorstufen (Retikulozyten). Die Erythropoese wird durch das
Hormon Erythropoetin angeregt.

rote Blutkdrperchen, die haufigsten Zellen im Blut, sie dienen
vor allem dem Sauerstoff-Transport im Organismus; Erythrozyten
werden im Knochenmark gebildet (Erythropoese). Fir die
Bindung und den Transport des in der Lunge aufgenommenen
Sauerstoffs ist der rote Blutfarbstoff (Hamoglobin) im Inneren
der Erythrozyten verantwortlich. Sind rote Blutkdrperchen nicht
in ausreichender Menge vorhanden oder, aus Mangel an
Hamoglobin, nicht funktionstichtig, spricht man von einer
Anamie, einer Blutarmut.

roter Blutfarbstoff in den roten Blutkérperchen (Erythrozyten);
er besteht aus einem eisenhaltigen Protein und ist fir den
Sauerstofftransport im Organismus verantwortlich.

Die Homocystinurie ist eine angeborene Stoffwechselerkrankung.
Homocystein ist ein  schwefelhaltiger  Eiweilbaustein
(Aminosaure), der normalerweise nur im Inneren von Zellen
Zellinneren und nicht in Urin oder Blut nachweisbar
ist Homocystein entsteht als Zwischenprodukt bei der
Umwandlung der Aminosdure Methionin in die Aminosaure
Cystein. Fir diesen Prozess sind spezielle EiweilRe, sogenannte
Enzyme verantwortlich. Bei der Homocystinurie fuhrt der
Erbfehler zu einem defekten Enzym, das fir die Umwandlung
von Methionin wichtig ist. Dadurch kommt es zu einem erhéhten
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Homocysteinspiegel im Blut (sog. Hyperhomocysteinamie).
Vorwiegend wirkt sich die Stoffwechselstdrung auf das Gehirn, die
Blutgefalie, das Skelett und die Augen aus.

Die Hyperthyreose bezeichnet eine Uberfunktion der Schilddriise.
Die Uberfunktion wird festgestellt durch einen zu niedrigen
Wert des Regelhormons TSH (Thyreoidea stimulierendes
Hormon) bei gleichzeitiger Erhéhung eines oder beider Werte
fur die Schilddrisenhormone freies T3 (Trijodthyronin) und
freies T4 (Levothyroxin). Die korperlichen Zeichen einer
Uberfunktion der Schilddriise sind: Vermehrtes Schwitzen
Gewichtsabnahme Schneller Pulsschlag Hoherer Blutdruck
Handezittern Muskelschwache Innere Unruhe, Schlaflosigkeit,
Konzentrationsstorungen Haufigerer Stuhlgang, manchmal
Durchfall

"in den Muskel hinein" oder "in einem Muskel"; ein Medikament
kann z.B. in den Muskel injiziert werden.

bedeutet "in eine Vene hinein" oder "in einer Vene"; hier:
z.B. Verabreichung eines Medikaments oder einer Flissigkeit /
Suspension in die Vene durch eine Injektion, Infusion oder
Transfusion;

Ort der Blutbildung. Schwammartiges, stark durchblutetes
Gewebe, das die Hohlrdume im Innern vieler Knochen
(z.B. Wirbelkorper, Becken- und Oberschenkelknochen,
Rippen, Brustbein, Schulterblatt und Schlusselbein) ausfiillt.
Im Knochenmark entwickeln sich aus Blutvorlauferzellen
(Blutstammzellen) alle Formen von Blutzellen.

Entnahme von Knochenmarkgewebe zur Untersuchung der
Zellen; bei der Punktion werden mit Hilfe einer diinnen Hohinadel
wenige Milliliter flissiges Knochenmark aus Beckenknochen oder
Brustbein in eine Spritze gezogen. Die Punktion erfolgt bei gro-
Reren Kindern unter oértlicher Betdubung; eventuell wird zuséatz-
lich ein Beruhigungsmittel verabreicht (Sedierung). Bei kleineren
Kindern kann unter Umstanden eine kurze Narkose zweckmaRig
sein.

Das Lesch-Nyhan-Syndrom ist eine seltene angeborene
Stoffwechselerkrankung, die Uber das X-Chromosom vererbt
wird. Es sind Uberwiegend Jungen betroffen, Frauen fungieren als
Ubertragerinnen der Erkrankung.

weil3e Blutkdrperchen; sie dienen, als Zellen des Immunsystems,
der Abwehr von Krankheitserregern und der Bekdmpfung von
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Infektionen. AuRerdem beseitigen sie die durch den Zerfall
von Korperzellen anfallenden Zelltrimmer. Zu den Leukozyten
gehdren die Granulozyten (mit 60-70%), die Lymphozyten
(20-30%) und die Monozyten (2-6%). Leukozyten werden
hauptsachlich im Knochenmark gebildet. Dieser Vorgang wird
Leukopoese genannt.

Verminderung der weilen Blutkérperchen im Blut auf Werte
unterhalb der altersentsprechenden Norm

Morbus Crohn ist eine Entziindung des Magen-Darm-Trakts. Er
kann prinzipiell in jedem Abschnitt des Verdauungstrakts vom
Mund bis zum After auftreten, am Haufigsten ist allerdings der
Ubergangsbereich zwischen Diinndarm und Dickdarm betroffen.
Die Ursache fiur die Entstehung des Morbus Crohn ist bislang
ungeklart. Vermutlich handelt es sich um eine sogenannte
Autoimmunerkrankung.

zum Mund gehérend, durch den Mund, vom Mund her

Bausteine der Nukleinsduren (DNA und RNA); die haufigsten
Purinbasen sind Adenin und Guanin

Bausteine der Nukleinsduren (DNA und RNA); die haufigsten
Pyrimidinbasen sind Thymin und Cytosin

junge, noch unreife, aber bereits kernlose Vorlauferzellen der
roten Blutkdrperchen (Erythrozyten); sie gehen im Knochenmark
aus kernhaltigen Vorstufen der Erythrozyten hervor und reifen,
nach ihrer Auswanderung in das Blut, zu Erythrozyten heran.

Der klare Anteil jeder Korperflissigkeit, die von ihren
Zellbestandteilen getrennt wurde. I. e. S.: der durch Blutgerinnung
von Fibrin und Blutzellen befreite wassrige und leicht gelb
gefarbte Bestandteil des Blutes; i.w.S. auch der Gehirn-
Rickenmarks-Flussigkeit (Liquor).

Eine Spina bifida ist eine angeborene Fehlbildung der
knéchernen Wirbelsdule und des Rickenmarks mit seinen
Ruckenmarkshauten. Spina bifida bedeutet auf Deutsch
"Spaltwirbel". Umgangssprachlich werden Spaltbildungen oft
als "offener Rulcken" bezeichnet. Verschlussstérungen des
Neuralrohres befinden sich am haufigsten im unteren Bereich der
Wirbelsaule.

unter die Haut, Verabreichungsform von Medikamenten



Thrombozyten

Thrombozytopenie
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Blutzellen, die fir die Blutstillung verantwortlich sind; sie sorgen
daflr, dass bei einer Verletzung die Wande der Blutgefalle
innerhalb kiirzester Zeit abgedichtet werden und somit die
Blutung zum Stillstand kommt.

Verminderung der Blutplattchen (Thrombozyten) im Blut auf
Werte unterhalb der altersentsprechenden Norm (unter 150.000
Thrombozyten pro Mikroliter Blut)
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