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V

Vorwort

Absence of evidence is not evidence of absence. Martin Rees

Der Band „Gastroenterologie – Hepatologie – Ernährung – Nephro-
logie – Urologie“ stellt in der Nachfolge des von G.-A. von Harnack 
und von D. Reinhardt herausgegebenen Werkes „Therapie der Krank-
heiten im Kindes- und Jugendalter“ (mit 9 Auflagen) den Start einer 
neu konzipierten Reihe dar, die den Kinder- und Jugendärzten mit ih-
ren Schwerpunkt- und Zusatzweiterbildungen, aber auch allen Mitar-
beitern eines pädiatrischen Teams eine moderne und umfassende Ori-
entierung und Anleitung für die tägliche pädiatrische Praxis bietet.

Kern der Reihe bleibt der Fokus auf die Therapie, wobei die dia-
gnostischen und pathogenetischen Grundlagen als Voraussetzung der 
richtigen Therapiewahl und des Therapieverständnisses zusammenfas-
send vorangestellt werden. Ein wesentliches Ziel des neuen Reihenkon-
zeptes ist weiterhin, aktuelle evidenzbasierte und patientenorientierte 
Empfehlungen bzw. Richtlinien (Leitlinien) therapeutischer Behand-
lungsstandards praxisnah und konkret zu vermitteln; dazu gehört die 
präzise Beschreibung des therapeutischen Vorgehens und das nachhal-
tige Monitoring der Therapie im Verlauf. Zusätzlich ermöglichen digi-
talisierte Online-Elemente bzw. elektronisches Zusatzmaterial (z. B. Al-
gorithmen und Workflows für komplexe Entscheidungsprozesse, Be-
funde vor und nach Therapie) eine tiefergründige Interaktion mit dem 
Leser und Nutzer. Fragen zur Selbstüberprüfung bzw. zur Rückkopp-
lung eines erfolgreichen Erkenntnisgewinnes ergänzen die größeren 
Kapitel. Als weitere Innovation sind essentielle Bestandteile der Qua-
litätssicherung aufgenommen worden, die den therapeutischen Erfolg 
gewährleisten und im Sinne von Behandlungsstandards medizinrecht-
liche Relevanz darstellen. Soweit belastbar vorhanden bzw. etabliert, 
werden damit verbundene und erforderliche (Einrichtungs-) Ausstat-
tungen angegeben, die zunehmend als Refinanzierungsgrundlage her-
angezogen werden.

Im ersten Band dieser neuen Reihe haben renommierte Autoren 
die Erkrankungen der in vieler Hinsicht funktionell zusammenhän-
genden Organsysteme des Abdomens (Gastrointestinaltrakt mit Leber 
und Pankreas, Niere und ableitende Harnwege) für die Altersgruppe 
der Kinder, Jugendlichen und jungen Erwachsenen umfassend darge-
stellt. Besonders wichtig ist bei der Behandlung dieser Erkrankungen 
eine enge Kooperation mit der Kinderchirurgie. Als Ausgangspunkt 
und Verlaufsparameter der Therapie wurden übersichtliche und ein-
prägsame Darstellungen der klinischen, bildgebenden und laborchemi-
schen Befunde ausgewählt. In Anbetracht einer fortschreitenden Effizi-
enzorientierung und Ökonomisierung innerhalb der Pädiatrie legen die 
Autoren großen Wert auf die ganzheitliche, an den betroffenen Kin-
dern und Eltern bedarfsorientiere (individualisierte) Umsetzung der 
beschriebenen therapeutischen Empfehlungen, für die das ärztliche Be-
rufsrecht weitgehende Möglichkeiten bietet (s. MBO-Ä 2021 § 2 Abs. 
4). Die Autoren wünschen, dass der Band innerhalb des pädiatrischen 



VI Vorwort

Behandlungsteams als integratives Instrument zu einer partizipativen 
und nachhaltigen Therapie insbesondere auch von chronisch kranken 
Kindern und Jugendlichen beiträgt.

Die Herausgeber danken allen Kollegen, Lesern und Verlagsmitar-
beitern, die bei der Entwicklung des neuen Reihenkonzeptes und bei 
dem hier vorliegenden „Proof of Concept“ mitgeholfen haben. Den er-
fahrenen Kollegen wünschen wir einen schnellen und übersichtlichen 
Zugang zu diesem Band, um sich über den aktuellen Stand der mo-
dernen Therapie der betreffenden Erkrankungen zu informieren. Wir 
hoffen, dass dieser Band und das neue Konzept insbesondere den jün-
geren, Pädiatrie interessierten Kollegen helfen, sich für das Fach Kin-
der- und Jugendmedizin und die entsprechenden Weiterbildungen 
zu begeistern, um – wie von der UN-Kinderrechtskonvention und 
UN-Behindertenrechtskonvention gefordert – für unsere Kinder und 
Jugendlichen ein „Höchstmaß an Gesundheit“ „unter Ausschöpfung 
der verfügbaren Mittel“ unseres Landes zu erreichen.

Hinweis: Die Autorinnen und Autoren haben sich um geschlechter-
gerechte und diskriminierungsfreie Formulierungen und Tätigkeitsbe-
zeichnungen bemüht. Im Falle, dass aus pragmatischen Gründen die 
männliche Form verwendet wurde, sind selbstverständlich Personen 
mit allen Geschlechtsidentitäten angesprochen.

Für die Herausgeber

K.-P. Zimmer, J. de Laffolie, S. Weber, K. Reinshagen
Im Juli 2023
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Das Auftreten im Zusammenhang mit 
der Einführung spezifischer Nährstoffe kann 
wegweisend sein. Prototypische Erkrankun-
gen sind der angeborene Laktasemangel, die 
angeborene Chloriddiarrhö oder eine Glu-
kose-Galaktose-Malabsorption. Bei späte-
rer Diagnose einer lysinurischen Proteininto-
leranz kann eine Vermeidung proteinreicher 
Nahrungsmittel beobachtet werden.

z z Störungen der Struktur der Enterozyten 
und im Bereich enteroendokriner Zellen

Defekte der Enterozytenstruktur (eTab. 1.2) 
wie die Mikrovillusinklusionserkrankung 
(MVID) machen sich in der Regel durch 
schwere Durchfälle und eine konsekutive Ge-
deihstörung in den ersten Lebenstagen bis 
-monaten bemerkbar. Im Verlauf können ex-
traintestinale Symptome wie eine cholesta-
tische Hepatopathie und ein renales Fanco-
ni-Syndrom auftreten. In der lichtmikrosko-
pischen Untersuchung von Biopsien ist eine 
Verschiebung von CD10- und PAS-positi-
vem Material von der Bürstensaummembran 
nach intrazellulär hinweisend. Neben der 
Molekulargenetik kann auch der elektronen-
mikroskopische Nachweis von Mikrovillus-
einschlusskörpern die Diagnose bestätigen.

Beim trichohepatoenterischen Syndrom 
(THES) stehen neben fazialer Dysmorphie 
und Trichothiodystrophie eine Infektneigung, 
Gedeihstörung, Hepatomegalie, Thrombozy-
topenie sowie kongenitale kardiale Vitien im 
Vordergrund. Etwa 50 % der Kinder haben 
eine Entwicklungsverzögerung.

Im Rahmen der Tufting Enteropathie 
(CTE) treten pathognomonische Tufts in 
duodenalen Biopsien auf. CTE-Patienten 
können auch Anzeichen einer syndromalen 
Erkrankung mit auffälligem Haar, Hepati-
tis, intestinalen Atresien und Immundefekten 
aufweisen.

Defekte enteroendokriner Zellen (eTab. 
1.2) sind häufig neben der Durchfallerkran-
kung mit anderen systemischen endokrinen 
Auffälligkeiten vergesellschaftet. So treten 
bei Defekten des Neurogenin-3-Gens mal-
absorptive Diarrhöen und im weiteren Ver-
lauf  Typ-1-Diabetes mellitus auf.

1.1   Grundlagen

Mit dem Erkenntnisgewinn zur genetischen 
Pathogenese angeborener Enteropathien, 
zu denen Enzymdefekte, Channelopathien/
Transporterdefekte, strukturelle (Mikrovil-
lusinklusionserkrankung, Tufting-Entero-
pathie) und syndromale Enteropathien zäh-
len, steigt nicht nur unser diagnostisches 
Verständnis, sondern auch auf dem Boden 
personalisierter Medizin („Präzisionsmedi-
zin“) das Potenzial kausal- bzw. molekular-
basierter Therapieansätze.

z Symptomatik angeborener Enteropathien
Nach der Pathogenese (eAbb. 1.1) werden die 
angeborenen Enteropathien unterteilt in:
1. Störungen der Digestion, Absorption 

bzw. des transmembranösen Transports 
der Enterozyten (eTab. 1.1),

2. Störungen der Struktur der Enterozyten 
und im Bereich enteroendokriner Zellen 
(eTab. 1.2) und

3. Entzündliche/immunologische Erkran-
kungen der Darmmukosa (eTab. 1.3).

z z Störungen der Digestion, Absorption bzw. 
des transmembranösen Transports der 
Enterozyten

Die meisten Defekte der Digestion, Absorp-
tion und des transmembranösen Transports 
(eTab. 1.1) treten klinisch in der Neonatal-
zeit mit schweren Durchfällen, z. T. lebens-
bedrohlicher Dehydratation, Elektrolytent-
gleisungen und Gedeihstörung auf. Spät-
formen mit schwächerer oder atypischer 
klinischer Manifestation sind beschrieben. Es 
kann bereits pränatal das Bild eines Polyhy-
dramnions mit dilatierten, flüssigkeitsgefüll-
ten Darmschlingen auffallen, häufig besteht 
Konsanguinität. Ein fehlender oder verzöger-
ter postnataler Mekoniumabgang kann hin-
weisend sein.

Frühgeborene mit Chloriddiarrhö impo-
nieren initial mit Hyponatriämie, Hypokaliä-
mie, Hypochlorämie und metabolischer Alka-
lose sowie distendiertem Abdomen. Patienten 
mit Natriumdiarrhö weisen häufig eine Hypo-
natriämie mit metabolischer Azidose auf.
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Memo für den Verdacht primärer Im-
mundefekte
5 ELVIS = pathologische Infektanfällig-

keit
– E – ungewöhnliche Erreger
– L – Lokalisation
– V – Verlauf
– I – Intensität
– S – Summe

5 GARFIELD = immune Dysregulation
– G – Granulome
– A – Autoimmunität
– R – rezidivierendes Fieber
– FI – Fieber
– E – Ekzem
– L – Lymphoproliferation
– D – chronische Darmentzündung

z Diagnostik angeborener Enteropathien
Die Diagnostik erfolgt üblicherweise neona-
tal nach Differenzierung osmotischer und se-
kretorischer Diarrhö mittels Stuhldiagnos-
tik (pH, Anionenlücke, Elektrolyte), histolo-
gischer und ggf. elektronenmikroskopischer 
Untersuchungen, Bestimmungen der Enzym-
aktivitäten im duodenalen Biopsat (eTab. 1.4) 
sowie spezifischer Auslassversuche. Mit zu-
nehmender Verfügbarkeit und Geschwindig-
keit ist die genetische Untersuchung mittels 
Panel-Diagnostik oder Exomanalyse inzwi-
schen deutlich früher im Algorithmus veran-
kert (eAbb. 1.2, 1.3 und 1.4).

Einige Erkrankungen wie die angeborene 
Chloriddiarrhö unterliegen einer sehr variab-
len Genotyp-Phänotyp-Korrelation. Andere 
Erkrankungen wie der Saccharase-Isomalta-
se-Mangel können unerkannt bis ins junge Er-
wachsenenalter gelangen und spielen eine Rolle 
in der Differenzialdiagnostik chronischer Di-
arrhöen auch bei älteren Kindern. Ein diagnos-
tischer Algorithmus ist in eAbb. 1.2 dargestellt.

Differenzialdiagnostisch sollten bei Hepa-
topathie auch Störungen der Gallensäuresyn-
these und -resorption sowie Motilitätsstörun-
gen, wenn Erbrechen und rezidivierende ab-
dominelle Distension vordergründig sind, 
bedacht werden.

Das Mitchell-Riley-Syndrom (RFX6) ist 
gekennzeichnet durch Gallengangs- und 
Darmfehlbildungen (z. B. duodenale bzw. je-
junale Atresie, Pankreas anulare), neonata-
len Typ-1-Diabetes mellitus und schwere Di-
arrhö.

PCSK1-Mutationen verursachen über ei-
nen Funktionsverlust einer spezifischen Se-
rinendoprotease (Proproteinkonvertase 1/3) 
eine Kombination aus angeborener Diarrhö, 
adrenerger Insuffizienz, Hypothyreose, Hy-
pogonadismus und anderen Endokrinopa-
thien.

z z Entzündliche/immunologische 
Erkrankungen der Darmmukosa

Kinder mit angeborenen immunologischen 
Störungen der Darmmukosa (eTab. 1.3) prä-
sentieren sich phänotypisch nicht selten mit 
dem Bild einer chronisch entzündlichen Dar-
merkrankung (CED), dies jedoch sehr früh 
im Leben. Prinzipiell sollte bei jeder CED 
vor dem Alter von 6 Jahren („very early onset 
inflammatory bowel disease“, VEO-IBD) ein 
Ausschluss angeborener Immundefekte erfol-
gen.

Kinder mit IPEX-Syndrom (bzw. IPEX-li-
ke-Syndrom, falls keine FOXP3-Mutation 
nachzuweisen ist) sind gekennzeichnet durch 
Polyendokrinopathie, Enteropathie sowie 
Autoimmunphänomene an anderen Orga-
nen, z. B. als Dermatitis. Ein pränataler Be-
ginn mit Hydrops wurde beschrieben. Bei 
V. a. auf ein IPEX-Syndrom kann der Nach-
weis von spezifischen Autoantikörpern gegen 
die Enterozytenantigene Harmonin und Vil-
lin hilfreich sein. Kinder mit IPEX-like-Syn-
drom (z. B. ITCH-Defekt: MIM 613.385, It-
chy E3 Ubiquitin Protein Ligase) imponieren 
auch mit Dysmorphiezeichen und Entwick-
lungsverzögerung.

Das APECED-Syndrom wird im 
7 Kap. 7 „exsudative Enteropathie“ beschrie-
ben.

Patienten mit Defekten im IL-10-Signal-
weg imponieren mit neonataler CED (phä-
notypisch Morbus Crohn), perianalen Läsio-
nen, Fistelbildung und Follikulitis.

http://dx.doi.org/10.1007/978-3-662-65248-0_7
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Die Behandlung vieler der genannten Erkran-
kungen besteht in gezielter enteraler und/oder 
 parenteraler Ernährung sowie in einzelnen 
Fällen einer Dünndarmtransplantation.

Zu den Indikationen einer intestinalen 
Transplantation gehört chronisches Darm-
versagen, z. B. aufgrund eines Kurzdarmsyn-
droms mit schwerer Lebererkrankung und/
oder Verlust möglicher zentraler Zugangs-
wege (7 Kap. 18). Weitere Indikationen stel-
len ausgedehnte intestinale Aganglionosen, 
schwere Motilitätsstörungen und angeborene 
Durchfallerkrankungen mit schwerem Ver-
lauf dar. Aufgrund der Erfolge interdiszipli-
närerer Teams für eine intestinale Rehabili-
tation ist die Häufigkeit für Dünndarmtrans-
plantationen weltweit rückläufig, zumal die 
Folgen einer lebenslangen Immunsuppres-
sion und der assoziierten Komplikationen 
auch hinsichtlich der Lebensqualität abgewo-
gen werden müssen.

Bei immunologischen Erkrankungen 
kann eine immunsuppressive/-modulatori-
sche Therapie angezeigt sein sowie in eini-
gen Fällen eine allogene hämatopoetische 
Stammzelltransplantation.

Weitere Prinzipien sind die Substratde-
privation (Laktose, Saccharose), Enzymsup-
plementierung (Laktase, Saccharase), Rege-
neration des Epithels und der Schleimhaut, 
Verbesserung der Resorption sowie der Sub-
strat- bzw. Energiezufuhr.

Bei Malabsorption und hierdurch beding-
ter osmotischer Diarrhö besteht die Therapie 
im Wesentlichen in der Reduktion der ent-
sprechenden Substrate sowie ggf. bei Enzym-
mangel in entsprechender Substitution.

Bei Trehalasemangel sollten z. B. symp-
tomadaptiert Pilze in der Nahrung gemieden 
werden.

Bei Durchfällen durch Kohlenhydratma-
labsorption ist folgendes zu berücksichtigen: 
Es kommt durch osmotische Vermehrung in-
traluminaler Flüssigkeit durch nicht meta-
bolisierte Kohlenhydrate, organische Säu-
ren oder Elektrolyte im Kolon zu einem pri-
mär proximal aber auch distal beschleunigten 
Kolontransit. Gleichzeitig entsteht durch die 
Metabolisierung zu kurzkettigen Fettsäuren 
(„short chain fatty acids“, SCFA) im Mikro-
biom des Kolons und deren Resorption eine 

Untersuchungen bei Verdacht auf an-
geborene Enteropathien
5 Labor, primär: Differenzialblutbild, 

Blutgasanalyse, Ammoniak, Elekt-
rolyte, Anionenlücke, Lipase, Kreati-
nin, Albumin, Eiweiß, IgG, IgA, IgM, 
IgE, Quick/INR, Triglyceride, Choles-
terinprofil, Urinstatus, Stuhluntersu-
chung (pH, Elektrolyte, reduzierende 
Substanzen ± Hydrolyse, Calprotectin, 
Pankreaselastase, Alpha1-Antitrypsin)

5 Labor, weiterführend: Schweißtest, Stuh-
lelek trolyte und -gallensäuren, ggf. S e-
HCAT (23-Seleno-25-Homotaurosäure),  
Stuhlfett, Molekulargenetik, Zink im 
Urin und Plasma, Vitamin D, Vita-
min E, Spurenelemente, Atemtests

5 Knochenmarkpunktion
5 Duodenale Biopsien: Immunhistologie, 

Enzymatik, ggf. Elektronenmikroskopie

>  Wichtige Differenzialdiagnosen der 
Durchfallerkrankungen im Säuglings- 
und Kleinkindesalter sind Nahrungsmit-
telunverträglichkeiten und -allergien so-
wie gastrointestinale Infektionen.

1.2   Therapie

z Therapieziel
Therapieziel ist die Gewährleistung ausrei-
chender enteraler oder parenteraler Nährstoff-
zufuhr, um im Rahmen der Grunderkrankung 
eine optimale somatische, motorische und 
psychosoziale Entwicklung sowie die Vermei-
dung von Komplikationen (Sepsis, Elektrolyt-
entgleisung, Thrombosen u. a.) und Folgeer-
krankungen (z. B. cholestatische Hepatopa-
thie) zu ermöglichen. Eine kausale Therapie 
ist in aller Regel nicht möglich, allerdings sind 
hier neue Entwicklungen zu erwarten.

z Therapieprinzip
Bei vielen angeborenen Enteropathien be-
steht die Notwendigkeit zur lebenslangen spe-
zialisierten Betreuung, um eine qualitätsgesi-
cherte Organersatztherapie zu gewährleisten. 

http://dx.doi.org/10.1007/978-3-662-65248-0_18
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Beim Säugling und Kleinkind wird 
i. d. R. ein NaCl-KCl-Verhältnis von 7(–9):3 
bevorzugt, im Schulalter und bei Jugendli-
chen gleicht sich das molare Verhältnis aus.

In der initialen Phase sollte ein zusätzli-
cher Basisbedarf von 120–300 ml/d berück-
sichtigt werden, bikarbonathaltige Flüssig-
keiten sollten aufgrund der Alkalose vermie-
den werden.

In Studien wird bei Chloriddiarrhö eine 
Behandlung mit Butyraten (100 mg/kg/d) ab-
hängig vom Genotyp diskutiert, durch die 
die Expression apikaler Chloridkanäle der 
SLC26-Familie moduliert wird (. Abb. 1.1).

> Wichtig
Als Parameter für eine adäquate Cl-Substi-
tution bietet sich die Messung der Cl-Aus-
scheidung im Urin zusätzlich zu BGA und 
Serumelektrolyten an.

Im Rahmen einer akuten Gastroenteri-
tis, aber auch anderen Infekten, gerade im 
Säuglings- und Kleinkindalter, droht bei 
Patienten mit Chloriddiarrhö eine meta-
bolische Alkalose, die mit sehr hohen Ka-
liumbedarfen einhergeht und zu lebensbe-
drohlichen Herzrhythmusstörungen führen 
kann.

Verzögerung der Transitzeit sowie eine ver-
mehrte Energiebereitstellung aus den SCFA.

Auf die Therapie der Fettmalabsorption 
bei chronischer Pankreasinsuffizienz wird an 
anderer Stelle (7 Kap. 15) eingegangen.

Aufgrund des zunehmenden pathogene-
tischen Verständnisses der heterogenen Er-
krankungsgruppe angeborener Enteropa-
thien sind therapeutische Neuerungen mit 
molekularen Ansätzen zu erwarten.

z Therapeutisches Vorgehen
Das therapeutische Vorgehen variiert in Ab-
hängigkeit von der Ursache:

z z Chloriddiarrhö
Patienten mit Chloriddiarrhö profitieren von 
frühzeitiger (initial parenteraler, dann schritt-
weise oraler) Substitution der Elektrolyte 
angepasst an den Bedarf. Dieser kann bei 
Säuglingen bei 6–8 mmol/kg/d liegen, beim 
älteren Kind um 3–4 mmol/kg/d. Die Substi-
tution erfolgt üblicherweise mit einer vorge-
mischten Salzlösung oral (Zielkonzentration 
ca. 160 mmol/l Cl, z. B. durch 120 mmol/l 
NaCl und 40 mmol/l KCl) aufgeteilt auf 3–4, 
später 2–3 Einzeldosen.

HCO3
- 

A B C D

SCFA

SCFA SCFA

SCFA

HCO3
- HCO3HCO3

- HCO3
- H+ H+ H+

CI- CI-

CI-

CI-

CI-CI-
CI-

CI-

CI- CI-CINa+ Na+
Na+

Na+
Na+ Na+

Na+

Na+

. Abb. 1.1 Unterstelltes Prinzip der Butyrattherapie bei angeborener Chloriddiarrhö nach Canani et al JPGN 2010

http://dx.doi.org/10.1007/978-3-662-65248-0_15
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begleitend) die Magenentleerung verlangsamt 
und damit die Verträglichkeit verbessert wer-
den.

Kinder, die laktosearm ernährt werden, 
sollten eine orale Kalziumsupplementie-
rung (600 mg/d <3 Jahre, 700 mg/d 4–6 Jahre, 
900 mg/d 7–9 Jahre, 1100 mg/d 10–12 Jahre 
und 1200 mg/d ab dem 13. Lebensjahr) er-
halten. Außerdem sollten bewusst alternative 
Kalziumquellen (kalziumreiches Wasser) ge-
nutzt und auf ausreichende Vitamin D Zu-
fuhr geachtet werden.

Die Laktasesubstitution erfolgt mittels 
Tabletten zur Nahrungsaufnahme mit Lak-
tose. Der Enzymgehalt wird üblicherweise in 
Food Chemicals Codex (FCC)-Einheiten an-
gegeben, wobei 1000 Einheiten FCC 70 mg 
Laktase entsprechen und damit ca. (1,5–)1,7(–
2) g Laktose aufgespalten werden können. 
Diese Wirkung ist jedoch abhängig vom in-
dividuellen Patienten, der Zusammensetzung 
der Mahlzeit, des gastralen und intestinalen 
Milieus und bedarf daher einer Anpassung an 
die individuelle Situation sowie umfangreiche 
Kenntnisse über den Laktosegehalt der Nah-
rungsmittel (. Tab. 1.1, Abschn. 0).

z z Fruktosemalabsorption
Für Fruktosemalabsorption ist keine sichere 
Enzymersatztherapie als Medikament für 
Kinder zugelassen. Es sind Kapseln mit Glu-
kose-Isomerase erhältlich, hierzu können 
aber weder Dosierungsempfehlungen gege-
ben werden, noch liegen in der Anwendung 
bei Kindern adäquate Studien vor. Für Pa-
tienten mit Fruktosemalabsorption steht die 
Substratreduktion im Vordergrund.

z z Natriumdiarrhö
Die Substitutionstherapie bei Natriumdi-
arrhö verläuft ähnlich. Hierbei werden Glu-
kose-Elektrolyt-Lösungen zusätzlich einge-
setzt sowie oral neben NaCl auch Natrium-
zitrat verwendet.

z z Hypomagnesiämie
Patienten mit angeborener Hypomagnesiämie 
benötigen initial i.v. später oral eine Magne-
siumsubstitution (initial i. d. R. 0,4 mmol/
kg/d Mg-Sulfat i.v.; ca. 13 mmol/kg/d p.o. 
Mg-Dizitrat) sowie supraphysiologische Do-
sen von Vitamin D (40.000 IU/d) und Pheny-
toin (7,5 mg/kg/d). Die im Verlauf erforderli-
che orale Substitution beträgt häufig 10–15–
20 g Mg-Dizitrat pro Tag.

z z Disaccharidasenmangel
Bei Erkrankungen der Bürstensaumenzyme 
(Disaccharidasenmangel) besteht die Therapie 
in Reduktion oder Vermeidung der entspre-
chenden Substrate (z. B. Saccharose). Alter-
nativ steht ein orales Enzympräparat zur Ver-
fügung (z. B. Saccharase, Laktase).

z z Laktosemalabsorption
Bei Laktosemalabsorption werden häufig klei-
nere Mengen Laktose vertragen, sodass hier 
eine individuelle Anpassung an die Symptom-
last möglich ist. Gerade Milchprodukte wie 
Joghurt können dann in kleinen Mengen ein-
gesetzt werden. Weiterhin kann durch ge-
zielte Beeinflussung der Mahlzeitenzusammen-
setzung (Fett, z. B. Vollmilch statt halbfette 
Milch, und Trinken zur Nahrungsaufnahme 

. Tab. 1.1 Beispielhafte Laktosegehalte von Nahrungsmitteln

Lebensmittel Durchschnittlicher Laktosegehalt Etwa benötigte Laktase-
FCC-Einheiten

Butter (20 g) 0,1 g 50

Eis (Milcheis, 1 Kugel) 4,5 g 2500–3000

Frischkäse (Doppelrahm, 25 g) 1 g 500

Joghurt (150 g) 7 g 4500

Kuhmilch (200 ml) 9,8 g 6000

Magerquark (200 g) 8,2 g 4500–5000
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Kostengünstiger (und ggfs. begleitend) zu 
empfehlen ist die Meidung stark saccharose-
haltiger Nahrungsmittel wie Zwiebeln, Erb-
sen, Honig und Sojabohnen und in den ers-
ten Lebensjahren auch Nahrungsmittel mit 
hohem Anteil an Amylopektin bzw. Gluko-
sepolymeren (Weizen, Kartoffeln). Häufig 
werden zur Substitution Reis und Mais ein-
gesetzt.

z z Glukose-Galaktose-Malabsorption
Im Rahmen einer angeborenen Glukose-Ga-
laktose-Malabsorption muss z. B. die Zufuhr 
von Glukose und Galaktose vermieden wer-
den, die Ernährung erfolgt über eine koh-
lenhydratfreie Säuglingsnahrung unter Zu-
satz von Fruktose (z. B. Galactomin 19).

Üblicherweise wird bei klinischem Ver-
dacht im Neugeborenen- oder Säuglingsal-
ter mit einer kohlenhydratfreien Nahrung be-
gonnen, die schrittweise mit 1–5 % Fruktose 
angereichert wird. Hierunter kommt es zu ei-
ner raschen Besserung der Symptome. Im 
weiteren Verlauf des Lebens kommt es durch 
Adaptation im Kolon und dortigem Umbau 
der nichtresorbierten Kohlenhydrate zu ei-
ner besseren Verträglichkeit von Glukose und 
Galaktose.

>  Bei Glukose-Galaktose-Malabsorption 
kann die Zufuhr (zuckerhaltiger) oraler 
Rehydrationslösung die Diarrhö unter-
halten.

z z Lysinurische Proteinintoleranz
Bei seltenen Aminoazidopathien wie der ly-
sinurischen Proteinintoleranz (LPI) besteht 
die Therapie in einer Substitution von Ci-
trullin (>100 mg/kg/d in 4 Einzeldosen), Ly-
sin (20–30 mg/k/dg in 3 Einzeldosen) und 
Carnitin (25–50 mg/kg/d) sowie Eiweiß-
restriktion (0,8–1,5 g/kg/d bei Kindern, 
0,5–0,8 g/kg/d bei Erwachsenen) und der 
(i. d. R. medikamentös unterstützten) Ver-
meidung von Hyperammonämie. Auch müs-
sen seltene Komplikationen wie Nierener-
krankung und alveoläre Proteinose beachtet 
werden.

Durch die erleichterte gemeinsame Auf-
nahme von Fruktose und Glukose kann mit 
zusätzlicher Gabe von Traubenzucker (= 
Glukose) die Verträglichkeit fruktosehaltiger 
Nahrungsmittel gesteigert werden. Prinzipi-
ell ist die Steigerung der Resorptionskapazi-
tät von Fruktose durch stetige langsame Stei-
gerung der Fruktosezufuhr mit dem Alter bei 
den meisten Patienten mit Fruktosemalab-
sorption möglich.

Bei Patienten mit Fruktosemalabsorption 
muss auch Sorbit gemieden werden, da dieser 
Zuckeralkohol die intestinale Aufnahme von 
Fruktose hemmt und somit die Symptoma-
tik aggravieren kann – wichtigste Fallstricke 
sind Minze (auch in Tee), Kaugummi, Ket-
chup, zuckerreduzierte oder -freie Lebensmit-
tel, aber auch natürliche Nahrungsmittel wie 
Birnen oder Pflaumen.

Sorbit wird als E420 auf der Zutatenliste 
gekennzeichnet (Zuckeraustauschstoff), aber ist 
auch in E432, E433, E435 und E436 enthalten.

! Cave
Es kann nicht genug darauf hingewiesen 
werden, dass Fruktosemalabsorption in 
keinem Fall mit hereditärer Fruktoseinto-
leranz, die typischerweise nicht mit Durch-
fällen einhergeht, verwechselt werden darf. 
Bei hereditärer Fruktoseintoleranz handelt 
es sich um eine Stoffwechselerkrankung, 
die unter Fruktosezufuhr lebensbedrohli-
che Zustände entwickeln kann.

z z Saccharase-Isomaltase-Mangel
International wird bei Saccharase-Isomalta-
se-Mangel mit einer oralen Enzymersatzthe-
rapie behandelt, für die in Deutschland je-
doch keine Zulassung existiert. Die verwen-
dete Lösung darf nicht erhitzt oder mit stark 
sauren Nahrungsmitteln gemischt werden, es 
sind allergische Reaktionen beschrieben. Die 
Hälfte der Dosis sollte vor der Mahlzeit, die 
zweite Hälfte begleitend zur Mahlzeit einge-
nommen werden.

Die Dosierung beträgt näherungsweise 
8500 IE (1 ml der üblichen Lösung) zu je-
der Mahlzeit bei Kindern bis 15 kg und 
17.000 IE bei größeren Kindern.


