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Hintergrund

Wir berichten liber einen dreijahrigen Knaben, der mit
Gehverweigerung vorgestellt wurde. Die Abkldrungen
fiihrten zu einer in Vergessenheit geratenen Krankheit.
Richtungsweisend war die Erndhrungsanamnese, ohne
die die korrekte Diagnose leicht verpasst worden wire.

Fallbericht

Anamnese

Die Vorstellung des dreijahrigen Knaben durch die
Kindseltern auf unserer Notfallstation erfolgte bei Geh-
verweigerung. In den Wochen zuvor fanden bereits zwei
Notfallkonsultationen bei Schonhinken respektive bei
Schmerzen an der rechten Schulter und am rechten
Knie nach Bagatelltraumata statt. Konventionell-radio-
logische Aufnahmen wiesen keine Frakturen nach.

Es handelte sich um einen bis anhin gesunden Knaben,
der bis auf eine Vitamin-D-Prophylaxe keine regelma-
ssige Medikation einnahm. Fieber, offensichtliche
Gelenksschwellungen oder Blutungsneigung wurden
verneint. In der Familie waren keine hereditédren,
rheumatologischen oder onkologischen Erkrankun-
gen bekannt.

Die diffuse muskuloskelettale Symptomatik liess friih
an eine Systemerkrankung denken, weswegen auch
die Erndhrungsanamnese vertieft wurde. Der Patient
wurde in den ersten zwei Lebensmonaten mit Mutter-
milch, anschliessend mit Formulamilch und ab dem
sechsten Lebensmonat mit Beikost erndhrt. Nach dem
ersten Lebensjahr lehnte der Patient schrittweise ver-
schiedene Nahrungsmittel ab, die in Folge auch nicht
mehr angeboten wurden. In den letzten eineinhalb
Jahren ernahrte sich der Patient ausschliesslich mit
ultrahocherhitzter Kuhmilch, bis zu 1,5 Litern taglich,
und Salzstangen.

Befunde

Der Patient hatte sich bis anhin perzentilengerecht
entwickelt. Die Vitalparameter waren normwertig. Der
Patient verweigerte jeglichen Gehversuch. Die Beine
wurden in einer Schonhaltung mit flektierten Hiift-
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und Kniegelenken gehalten. Die Untersuchung zeigte
eine leichte Schwellung des rechten Knies und eine
bilaterale Beriihrungsempfindlichkeit der unteren
Extremitdt mit Betonung liber dem distalen rechten
Oberschenkel. Es fanden sich keine Blutungszeichen.
Das Zahnfleisch imponierte leicht hypertroph.
Konventionell-radiologisch zeigte sich eine auffillige
Doppelkontur an der distalen rechten Femurmetaphy-
se (Abb. 1). In der konsekutiven Magnetresonanztomo-
grafie fanden sich in den fliissigkeitssensitiven Sequen-
zen hyperintense Signalalterationen an beiden distalen
Femurmetaphysen, an den proximalen Tibiaepi- und
-metaphysen, sowie in den angrenzenden Weichteilen.
Das Knochenmark zeigte diffuse hypointense Veran-
derungen in den Tl-gewichteten Sequenzen mit Aus-
sparung der Epiphysen (Abb. 2).

Die Laborresultate sind in der Tabelle 1 zusammenge-
fasst. Die rheumatologischen, immunologischen und
metabolischen Laboruntersuchungen waren unauffal-
lig. Im Wissen um die chronische Fehlerndhrung
erfolgte eine Analyse der nutritiven Laborparameter.

Abbildung 1: Rontgenaufnahmen des rechten Knies mit band-
formigen metaphysaren Verdichtungen (Frankel-Linien;

gruner Pfeil) und angrenzenden metaphysaren radioluzenten
Bandern (Triimmerfeldzone; blauer Pfeil).
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Abbildung 2: Magnetresonanztomografie (MRI); koronare TIRM (links) und T1 (mittig) beider Knie mit 6demtypischem Signal
der distalen Femora (griiner Pfeil) und proximalen Tibiae (blauer Pfeil) und mit entsprechendem Kontrastmittel-Enhancement
(rechts; rote Pfeile).

Das im Plasma gemessene Vitamin C lag mit <2,8 mmol/1
unterhalb der Nachweisgrenze. Daneben imponierten
eine schwere Eisenmangelandmie sowie eine leichte
Erhohung der Entziindungsparameter.

Diagnose

In Zusammenschau der Befunde wurden die Diagno-
sen eines alimentdren Skorbuts und einer schweren
Eisenmangelandmie gestellt.

Therapie und Verlauf

Wir leiteten eine perorale Vitamin-C-Substitution
(10%ige intravendse Losung per os) mit 3 x 100 mg tag-
lich fiir zehn Tage ein und fiihrten die Substitution an-
schliessend mit 100 mg taglich wihrend zwei Monaten
fort. Bereits innert Wochenfrist begann der Patient zu
laufen, die Gingivawucherungen zeigten sich regre-
dient. Das Hamoglobin hatte sich einen Monat nach
Beginn der Eisensubstitution normalisiert.

Diskussion

Zum Skorbut
Skorbut ist eine der am ldngsten bekannten Vitamin-
mangel-Erkrankungen. Erste Beschreibungen stam-
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men aus dem Alten Agypten [1]. Im 14. bis 18. Jahrhun-
dert erlangte Skorbut traurige Bekanntheit als
Krankheit der Seefahrer mit erheblicher Morbiditat
und Mortalitat. Mitte des 18. Jahrhunderts entdeckte
der englische Schiffsarzt James Lind die praventive Wir-
kung von Zitrusfriichten [2]. Die fast unbeschrankte
Verfligbarkeit von Obst und Gemdiise sowie die techni-
schen Entwicklungen in der Nahrungsmittelverarbei-
tung mit Hinzufiigen von Ascorbinsdure als Konser-
vierungsmittel liessen den Skorbut ab Mitte des
20. Jahrhunderts in den Industrielandern zu einer sel-
tenen Erscheinung werden [3]. Die beschriebenen Fille
in der Literatur betreffen hauptsachlich alkoholabhan-
gige, chronisch kranke und sozial isolierte Personen,
sowie Personen, die extremen, restriktiven Ernéh-
rungsideologien folgen [4].

Anders als den meisten Sdugetieren fehlt dem Men-
schen die Fahigkeit, Vitamin C aus D-Glukose zu syn-
thetisieren, sodass das Vitamin C iiber die Nahrung
oder iiber Vitamin-Supplemente aufgenommen wer-
den muss. Frisches Obst und Gemiise sind besonders
reich an Vitamin C. Sduglinge werden durch die Mut-
termilch mit Vitamin C versorgt [5].

Als Antioxidans schiitzt Vitamin C den Korper vor frei-
en Radikalen und Toxinen. Vitamin C fungiert aber auch
als Kofaktor zahlreicher enzymatischer Reaktionen.
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Tabelle 1: Laborresultate des Patienten im Fallbericht.

Woche 1 Woche 3 Woche 7 Normbereich
Hamoglobin (g/l) 54 80 126 100-135
MCH (pg) 13,6 16,5 22,0 25-31
MCYV (fl) 55,2 62,1 72,4 74-92
Thrombozyten (G/I) 394 140-400
Leukozyten (G/I) 5,9 8-12
Retikulozyten (G/I) 115 218 20-100
BSG (mm/1h) 21 <10
CRP (mg/l) 6.4 <3,0
Calcium ges. korrigiert 2,53 2,15-2,55
(mmol/l)
Magnesium (mmol/I) 0,91 0,85-1,05
Phosphat (mmol/l) 2,00 1,29-2,26
Albumin (g/1) 33,8 34-50
Kreatinin (mmol/I) 18 20-48
ALAT (U/1) 19 <45
Alkalische Phosphatase | 117 185-383
(un)
LDH (1U/1) 247 150-360
Ferritin (mg/1) 3,3 23,7 15-130
Folat im Erythrozyten 1000 320-1900
(nmol/l)
Holotranscobalamin >128 >35
(pmol/l)
Vitamin B1 (nmol/l) 120 70-200
Vitamin B2 (nmol/l) 353 174-470
Vitamin B6 (nmol/l) 208 35-183
Vitamin C im Plasma <2,8 122 24-83
(mmol/l)
25-OH-Vitamin D 70,5 50-250
(nmol/I)
Vitamin E (mmol/I) 7,6 2,3-11,6
Zink im Serum (mmol/l) |9,3 10,1-16,8
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Vitamin C ist bei der Kollagensynthese die Vorausset-
zung fir die Konformationsstabilitat der Kollagen-Tri-
pelhelix [6]. Bei einem Mangelzustand konnen die
schadhaften Kollagenmolekiile ihrer Funktion als
Strukturproteine nicht nachkommen mit Beeintriach-
tigung des Stoffwechsels von Knochen, Ligamenten,
Knorpeln, Gefdsswanden und Basalmembranen. Ent-
sprechend breit gefichert und oft unspezifisch sind die
Befunde beim Skorbut. Gleichzeitig zum Vitamin-C-
Mangel auftretende weitere Mangelzustande sind hiau-
fig und tragen zur klinischen Heterogenitét bei [7].

Symptomatik

Klinische Zeichen eines Skorbuts treten nach wenigen
Monaten ohne Vitamin-C-Zufuhr auf [2]. Erste Manifes-
tationen betreffen meist die Haut mit Petechien, Ekchy-
mosen, Hyperkeratosen, perifollikuldiren Hamorrhagi-
en und Haarbildungsstorungen («Korkenzieher-Haare»).
Diese Befunde kénnen einer Vaskulitis ahneln. Spatere
Befunde sind Gingivablutungen und -hyperplasien [3].
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Myalgien und Arthralgien an den unteren Extremita-
ten sind hdufig und manifestieren sich bei Kindern mit
Hinken bis hin zur Gehverweigerung. Ursachen fiir die
muskuloskelettalen Schmerzen kénnen subperiostale,
intramuskuldre und intraartikuldre Blutungen sein.
Schmerzhafte Schwellungen der Extremitidten konnen
zu Pseudoparalysen und der sogenannten «Froschbe-
inhaltung» mit flektierten Hiift- und Kniegelenken
fuhren [3, 8].

Die Eisenmangelandmie ist beim Skorbut weit verbrei-
tet und multifaktorieller Genese, einerseits als Folge
von Blutungen, andererseits als Ausdruck der genera-
lisierten Malnutrition und der verminderten Vita-
min-C-abhdngigen Eisenaufnahme im Darm [3]. Die
unspezifische Erhohung von Entziindungsparametern
reflektiert meist die Entziindung von Knochen und
Gingiva [9].

Atiologische Faktoren

Als Skorbut-gefihrdet gelten Kinder mit Eiseniiberla-
dung, onkologischen oder neuropsychiatrischen Er-
krankungen [10]. Die Eiseniiberladung, sei es durch
eine hereditare Himochromatose oder durch wieder-
holte Transfusionen, fiihrt zu einer Beschleunigung
des Katabolismus von Vitamin C [11]. Bei Kindern nach
zytotoxischen Therapien basiert die Vitamin-C-Defizi-
enz auf der verminderten oralen Zufuhr aufgrund von
Mukositis, Nausea und Erbrechen [2]. Regelmaissig be-
schrieben ist Skorbut bei Kindern mit einer Autismus-
Spektrum-Stoérung. Der Vitamin-C-Mangel fusst hier
auf dem teilweise sehr selektiven Essverhalten [8]. Wei-
tere seltenere Ursachen fiir einen Vitamin-C-Mangel
bei Kindern sind restriktive Didten beispielsweise bei
einer hereditdaren Fruktose-Intoleranz [2].

Ursache im Fallbericht

In unserem Fallbericht war die Verbindung aus einem
auffalligen Sozialverhalten und einer Interaktionssto-
rung zwischen Eltern und Kind als Folge oder Ursache
fiir das ausgeprdgt restriktive Essverhalten wahr-
scheinlich ausschlaggebend fiir die Entstehung der
Erkrankung im beschriebenen Ausmass.

Die empfohlene tdgliche Vitamin-C-Zufuhr bis zum
14. Lebensjahr wird zwischen 20 und 85 mg angegeben
[12]. Bei dem beschriebenen dreijdhrigen Knaben liegt
die Empfehlung bei 20 mg tdglich. Rohmilch enthalt
etwa 0,5 mg Vitamin C pro 100 ml [13]. Bei ultrahocher-
hitzter Milch dirfte der Vitamin-C-Gehalt nochmals
um etwa 20% tiefer sein [14]. Salzstangen enthalten
kein Vitamin C. Damit erreichte unser Patient maxi-
mal etwa 30% seines Tagesbedarfs an Vitamin C.
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Diagnose

Die Diagnose des Skorbuts basiert auf Anamnese, kor-
perlicher Untersuchung und Labor. Bildgebende Ver-
fahren dienen vor allem dem Ausschluss anderer Atio-
logien. Der haufigste radiologische Befund bei Skorbut
ist eine Osteopenie. Die spezifischeren konventionell-
radiologischen Zeichen («Trimmerfeldzone», «Fran-
kel-Linie», «Wimberg-Zeichen», «Pelikanschnabel»)
sind weit weniger hdufig und aufgrund ihrer Raritat
nicht geldufig. In der Magnetresonanztomografie wer-
den metaphysare T2-Signalanhebungen, Periostabhe-
bungen und diffuse Verdnderungen des angrenzenden
Weichteilgewebes beschrieben [2, 3].

Die Diagnose eines Vitamin-C-Mangels stellt eine Her-
ausforderung dar. Symptome eines Skorbuts treten ab
einem Vitamin-C-Plasmaspiegel von weniger als
8,5 mmol/1 auf [15]. Bei der Spiegelbestimmung im Plas-
ma handelt es sich um einen spezifischen, allerdings
wenig sensitiven Test zur Detektion eines Vitamin-C-
Mangels. So kann sich der Plasmaspiegel bereits kurz
nach Vitamin-C-Zufuhr normalisieren bei jedoch an-
haltender Depletion des Gewebes. Die Messung des
Vitamin-C-Spiegels in den Leukozyten ist stabiler und
reflektiert den Speicherzustand besser als die Messung
im Plasma. Allerdings ist diese Analyse technisch
anspruchsvoller und nicht breit verfiigbar [16, 17].

Das wichtigste Kriterium fiir das Vorliegen eines Skor-
buts ist die rasche klinische Besserung nach Beginn
einer Substitutionsbehandlung. Die empfohlene Dosie-
rung bei Kindern liegt zwischen 100 bis 300 mg Vita-
min C taglich Uber eine Zeitdauer von einem Monat

Das Wichtigste flr die Praxis

e Bei der Abklarung eines Kindes mit Gehverweigerung muss, insbeson-

dere bei anamnestischen Hinweisen auf eine chronische Fehlernahrung,

ein Skorbut als mdgliche Differenzialdiagnose erwogen werden.

e Ein nicht erkannter Skorbut kann zu verlangerten Hospitalisationen mit

exzessiver, oft auch invasiver Diagnostik fiihren. Aufgrund der Selten-

heit von Skorbut werden initial oft andere Krankheiten wie Leukamien,

muskuloskelettale Infektionen oder Vaskulitiden in Betracht gezogen.

e Skorbut ist eine einfach therapierbare, aber bei Verkennung potenziell

invalidisierende und letale Erkrankung. Typisch ist eine Zustandsverbes-

serung innert wenigen Tagen nach Einleitung der Vitamin-C-Supple-

mentation.

e Die Erndhrungsanamnese gilt es Uiber diesen Fall hinaus in der Praxis

stets zu berticksichtigen.
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respektive bis zur vollstindigen Rekonvaleszenz. Die
konstitutionellen Symptome, die oralen Befunde und
die Spontanblutungen sistieren meist innert wenigen
Tagen, wohingegen sich die Knochenbeschwerden
iiber Wochen bessern [3].
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