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Die Familienunternehmen InfectoPharm und Padia
gehoren zu den fuhrenden Herstellern von Medikamenten
und Gesundheitsprodukten, insbesondere fur Kinder. Fir
Grofs und Klein entwickeln wir qualitativ hochwertige
und innovative Praparate, um lhnen die Therapie zu
erleichtern und damit den Therapieerfolg zu verbessern.

Arzte, Hebammen und Apotheker” vertrauen auf die
Qualitat und Wirksamkeit unserer Praparate und schatzen
unsere langjahrige Erfahrung. Darum wird auch das
umfangreiche Angebot unserer leicht versténdlichen
Service- und Informationsmaterialien fir Patienten gerne
genutzt.

Wir freuen uns sehr, wenn wir auch Sie und Ihre Familie
mit diesem Ratgeber in der gegenwartigen Situation
unterstitzen konnen und winschen gute Besserung!
lhre

Familie Zoller

* Alle Leserinnen und Leser sind uns unabhangig von ihrem Geschlecht gleichermaBen
wichtig und willkommen. Zur besseren Lesbarkeit verwenden wir in diesem Heft iber-
wiegend nur eine Gender-Form. Wir danken for Ihr Verstandnis.

Wir danken Herrn Prof. Dr. Dr. med. Robert Steinfeld fur die fachliche Beratung bei der
Erstellung dieses Ratgebers.



Liebe Patientinnen und Patienten® liebe Eltern,

Sie haben diesen Ratgeber erhalten, weil bei Ihnen oder Ihrem
Kind ein cerebraler Folatmangel diagnostiziert wurde oder das
klinische Bild darauf hindeutet. Der Begriff ,cerebraler Folat-
mangel” (synonym: Cerebrale Folatdefizienz, CFD) wirft ver-
standlicherweise viele Fragen auf und kann zu Verunsicherung
fuhren. Bislang sind weltweit nur wenige bestatigte Félle dieser
Erkrankung dokumentiert. Aufgrund der schwierigen Diagnose-
stellung ist davon auszugehen, dass die tatsachliche Dunkelziffer
noch deutlich hoher liegt.

Dieser Patientenratgeber soll Ihnen helfen, die Rolle von Folat fur
das Gehirn und die Besonderheiten des cerebralen Folatmangels
besser zu verstehen. Er erklart Ihnen, welche entscheidenden
Rollen das Folat fur die Entwicklung und Funktion des Gehirns
spielt und wie es zu einem isolierten Mangel im Gehirn kommen
kann, selbst wenn im Blut alles unauffallig scheint. Sie erfahren
mehr tber mogliche Symptome, die Schritte zur Diagnose und
die Behandlungsmaglichkeiten, die dabei helfen kénnen, den
Mangel auszugleichen und die Symptome zu verbessern. Mit
diesem Patienten-Ratgeber mochten wir Ihnen die nétigen
Informationen geben, die Hintergrinde dieser Erkrankung zu
verstehen und Symptome zu erkennen. Dariber hinaus méchten
wir lhnen Tipps an die Hand geben, um den Umgang mit dieser
Erkrankung zu erleichtern.

lhr Team von InfectoPharm & Padia
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Wissen wirkt.



Teil 1: Rolle des Folats im Gehirn

Was ist Folat?

Folat, auch Vitamin B9 genannt, ist ein essenzielles (lebenswich-
tiges) Vitamin. Da unser Korper es nicht eigenstandig herstellen
kann, missen wir es taglich Gber unsere Nahrung aufnehmen
- zum Beispiel durch grines Gemise oder Hulsenfriichte.

Vitamin B9 ist dabei ein Sammelbeqriff, unter dem unterschied-
liche Formen des Folats zusammengefasst werden. Unser Korper
ist in der Lage, diese verschiedenen Formen mithilfe spezieller
Eiweile, den sogenannten Enzymen, bei Bedarf ineinander
umzuwandeln.

Die wichtigste und am haufigsten vorkommende Form von Folat
in unseren Lebensmitteln ist das 5-Methyltetrahydrofolat, kurz
5-MTHF. Das Besondere daran: Dieses 5-MTHF ist bereits die
aktive Form des Vitamins. Es kann direkt durch die Darmwand
in den Korper gelangen und seine wichtigen Aufgaben erfillen.
Neben dem 5-MTHF gibt es noch weitere nutzbare Formen im
Folat-Kreislauf, wie zum Beispiel die Folinsdure, die in der Medizin
auch Leucovorin genannt wird.

Wenn die Nahrung nicht (mehr) ausreicht: Es gibt Situationen,
in denen ein massiver Folatmangel vorliegt, der sich allein durch
eine gesunde Ernahrung (also didtetisch) nicht beheben I&sst.
Die Aufnahme aus der Nahrung reicht dann schlichtweg nicht
aus, um den Kérper ausreichend zu versorgen.



Viele Menschen greifen in solchen Féllen zu klassischen Pra-
paraten mit ,Folsaure”. Folsaure ist jedoch eine rein kunstlich
hergestellte (artifizielle) und inaktive Form des Vitamins. Bei
einem solchen schwerwiegenden Mangel ist die Einnahme von
kunstlicher Folsaure nicht zielfihrend, da der Korper sie oft nicht
richtig umwandeln und nutzen kann.

In diesen Fallen ist ein gezielter Ausgleich (eine sogenannte
Substitution) mit Levoleucovorin notwendig. Levoleucovorin
(= Folinsaure) ist eine spezielle Folat-Form und bringt zwei
entscheidende Vorteile mit sich: Es kann sehr schnell in das
aktive 5-MTHF umgewandelt werden und ist daher geeignet, die
Blut-Liquor-Schranke zu durchqueren. Dadurch kann es schnell
dorthin gelangen, wo es dringend gebraucht wird, namlich ins
Gehirn und das zentrale Nervensystem.
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An welchen Prozessen sind Folate beteiligt?

Folate sind Nahrstoffe, die fr die Funktion und Entwicklung des
Gehirns von grundlegender Bedeutung sind, da sie an zahlreichen
entscheidenden Prozessen beteiligt sind:

> Entwicklung des Nervensystems: Bereits im Mutterleib ist
Folat fur die gesunde Entwicklung von Gehirn und Rickenmark
verantwortlich. Ein Mangel kann in dieser frihen Phase zu
ernsthaften Problemen wie einem Neuralrohrdefekt (Spina
bifida) fiihren.

> Zellvermehrung und DNA-Synthese: Folat spielt eine Rolle
bei der Zellteilung und ist notwendig fur die Herstellung der
DNA. Bei jeder Zellteilung wird eine komplette Kopie der DNA
hergestellt, damit sich die Zelle in zwei identische Tochter-
zellen teilen kann.

> Produktion von Neurotransmittern: Folat ist an der Pro-
duktion von wichtigen Botenstoffen im Gehirn beteiligt, den
sogenannten Neurotransmittern. Diese Botenstoffe sind fur die
Kommunikation zwischen den Nervenzellen verantwortlich.

> Schutz von Nerven: Folat unterstitzt die Bildung der Schutz-
schicht um unsere Nervenfasern (die Myelinscheide). Diese
Schicht funktioniert wie eine Isolierung und sorgt zusatzlich
dafir, dass Nervensignale schnell und ohne Stérungen wei-
tergeleitet werden.

> Energie fir Gehirnzellen: Folat ist wichtig fur die Funktion
der Mitochondrien. Das sind die kleinen ,Kraftwerke” in jeder
Zelle, die das Gehirn mit der Energie versorgen, die es fir
seine anspruchsvollen Aufgaben benétigt.



Der Weg der Folate ins Gehirn

Nachdem das aktive Folat aus der Nahrung Uber den Darm
aufgenommen wurde, wird es Uber die Blutbahn im gesamten
Korper verteilt. Unser Gehirn ist jedoch ein besonders geschitztes
Organ und hat zwei Schutzbarrieren, die man Blut-Hirn-Schranke
und Blut-Liquor-Schranke nennt. Damit 5-MTHF die Blut-Liquor-
Schranke Uberwinden kann, braucht es Helfer, die man Trans-
porter nennt. Diese Transporter sorgen dafir, dass nur die aktive
Form dieses Vitamins die Blut-Liquor-Schranke Uberwinden kann.

Beim cerebralen Folatmangel, auch bekannt unter der Bezeich-
nung Cerebrale Folatdefizienz (CFD), liegt ein Mangel an Folat
ausschlielich im Gehirn vor. Die Besonderheit dieser Erkrankung
liegt darin, dass die Folatwerte im Blut vollig normal erscheinen,
das Gehirn dennoch zu wenig von diesem wichtigen Vitamin
erhalt. Deshalb wird der Mangel als ,cerebral” bezeichnet, was
,das Gehirn betreffend” bedeutet.




Teil 2: Ursachen - Warum entsteht CFD?

Die Ursachen fUr einen cerebralen Folatmangel sind vielfaltig und
teilweise noch nicht vollstandig verstanden. Da es sich um ein
vergleichsweise neues Krankheitsbild handelt, befindet sich die
Forschung in einer sehr dynamischen Phase. Das bedeutet, dass
unser Wissen stetig wachst und immer wieder neue Erkenntnisse
zu den moglichen Ursachen hinzukommen.




Die gestorte ,Tiir” ins Gehirn:
Ein Transportproblem

Kommt nicht genug Folat im Gehirn an, spricht man von einem
cerebralen Folatmangel (Cerebrale Folatdefizienz, CFD). Mithilfe
spezieller Transporter gelangen Stoffe dber die Blut-Liquor-
Schranke ins Gehirn. Der Transporter, der 5-MTHF ins Gehirn
transportiert, heilst Folat-Rezeptor alpha (FRa). Man kann sich
diesen Transporter wie eine ,Tur" vorstellen, die nur dann auf-
geht, wenn das richtige Vitamin vor ihr steht - namlich das
aktive 5-MTHF. Nur so kann das Vitamin B9 ins Gehirn gelangen.

Wenn dieser Transport nicht mehr richtig funktioniert, kommt
zu wenig Folat im Gehirn an. Somit ist zwar gentgend Folat im
Korper vorhanden, es erreicht allerdings nicht das Gehirn. Das
heilst, obwohl die Blutwerte fur Folat vollig unauffallig sind,
kommt es zu einem Folat-Defizit im Gehirn.

Besonders fatal: Eine Substitution mit herkdmmlicher synthe-
tischer Folsaure hilft hierbei nicht weiter - sie verschlimmert
das Problem sogar. Synthetische Folsaure hat namlich eine
noch hohere Bindungsneigung (Affinitat) zum FRa als das aktive
5-MTHF. Dadurch blockiert die inaktive Folsaure regelrecht die
Bindungsstellen (sie ,verstopft” quasi das Schlisselloch der
TUr). Das dringend benétigte aktive 5-MTHF kann dadurch nicht
mehr andocken, wodurch der cerebrale Folatmangel noch weiter
verstarkt wird.

Im Folgenden werden die moglichen Ursachen fir eine solche
Transportstérung besprochen.



Folat-Rezeptor-Autoantikérper: Wenn das Immun-
system den Weg blockiert

Unser Immunsystem bildet normalerweise Antikdrper, um den
Korper vor Krankheitserregern wie Viren oder Bakterien zu schit-
zen. In manchen Fallen kommt es jedoch zu einer Fehlregulation,
bei der sich Antikorper gegen den eigenen Kérper richten -
sogenannte Autoantikorper. Erste vorliegende Studienergebnisse
deuten darauf hin, dass Autoantikérper eine mogliche Ursache fir
die Entstehung eines cerebralen Folatmangels darstellen kénnten.
Den Daten zufolge scheinen sich diese Autoantikorper gegen
den Folat-Rezeptor alpha zu richten, welcher wie eine ,Tar” fir
den Transport des aktiven 5-MTHF ins Gehirn fungiert. Es wird
angenommen, dass eine Blockade dieser ,Tur” durch die Auto-
antikorper den Ubertritt von 5-MTHF ins Gehirn behindert. Dies
kann potenziell zu einem Folatmangel fuhren, der ausschliefRlich
das Gehirn betrifft. Basierend auf diesen ersten Erkenntnissen
wird die Bildung solcher Autoantikorper als eine mogliche Haupt-
ursache fur den cerebralen Folatmangel diskutiert.

Mitochondriale Erkrankungen: Zu wenig Energie fir
den Transport

Die Konzentration von 5-MTHF im Nervenwasser (Liquor) ist
etwa zwei- bis viermal so hoch wie im Blut. Um das Folat in das
Gehirn zu transportieren, reicht es daher nicht aus, einfach nur
eine ,TGr" zu 6ffnen. Das 5-MTHF muss aktiv und gegen dieses
Gefdlle in das Gehirn gepumpt werden - es handelt sich also
um einen stark energieabhangigen Transport.



Dieser Prozess findet in einem speziellen Gewebe des Gehirns
statt, dem sogenannten Plexus choroideus. Die Zellen dieses
Gewebes bendtigen fir ihre Transportaufgabe extrem viel Ener-
gie. Diese wird von den Mitochondrien, den winzigen ,Kraft-
werken” unserer Zellen, produziert.

Liegt nun eine Funktionsstorung dieser Kraftwerke vor (wie es
beispielsweise beim Kearns-Sayre-Syndrom der Fall ist), produzie-
ren die Mitochondrien in den Plexuszellen nicht mehr ausreichend
Energie. In der Folge bricht der energieabhangige Folattransport
zusammen, was zu einem cerebralen Folatmangel fuhren kann.

Genetische Mutationen: Eine fehlerhafte Tir

Diese Ursache ist selten. Unsere Gene enthalten die Bauanlei-
tungen fUr alle Strukturen in unserem Korper. Das sogenannte
FOLR1-Gen enthdlt dabei die spezifische Information fur die
Herstellung des Folat-Rezeptor alpha - also der ,Tur”, durch die
das 5-MTHF ins Gehirn gelangt.

Bei manchen Menschen ist dieses Gen von Geburt an verandert.
Eine solche Veranderung nennt man Mutation. Durch diese Muta-
tion kann der Folat-Rezeptor alpha vom Korper nicht mehr korrekt
hergestellt werden oder verliert seine Funktion. Das bedeutet,
dass die ,Tur” aufgrund einer fehlerhaften Bauanleitung nur
noch eingeschrénkt oder auch gar nicht mehr funktioniert. Eine
solche Mutation ist sehr selten.

Von jedem Gen haben wir immer zwei Kopien - eine von der
Mutter und eine vom Vater.



Ein cerebraler Folatmangel aufgrund einer Mutation im FOLR1-
Gen wird autosomal rezessiv vererbt.

Bei der autosomal-rezessiven Vererbung muss eine Veranderung in
einem bestimmten Gen auf beiden Kopien vorhanden sein, damit
eine Erkrankung auftritt. Ist nur eine der beiden Kopien verandert,
bleibt die Person gesund. Personen, welche eine solche Mutation
in sich tragen, aber gesund sind, nennt man ,Trager”.

Eine Erkrankung tritt also nur dann auf, wenn ein Kind von beiden
Elternteilen jeweils eine verdnderte Kopie des Gens geerbt hat.
Beide Elternteile
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Teil 3: Symptome und Auffalligkeiten

Cerebraler Folatmangel -
ein neurologisches Syndrom

Eine cerebrale Folatdefizienz (CFD) ist ein neurologisches Syn-
drom. Unter einem Syndrom versteht man in der Medizin ein
haufig gemeinsames Auftreten unterschiedlicher Beschwerden
und Symptome. Auch bei einer CFD konnen viele unterschied-
liche Beschwerden auftreten. Diese betreffen vor allem das
Nervensystem, die allgemeine Entwicklung und das Verhalten.

Welche Symptome auftreten, hangt oft auch vom Alter der
betroffenen Person ab. Bei Kindern stehen meist Probleme in
der Entwicklung im Vordergrund, wahrend sich die Erkrankung
bei Erwachsenen haufig durch psychische oder kognitive Ver-
anderungen dufsert.

Die Beschwerden der CFD konnen in neurologische und psychia-
trische Symptome unterteilt werden. Unter neurologischen
Symptomen versteht man Beschwerden, die das Gehirn und die
Nerven betreffen, wie Probleme mit Bewegung, Koordination
oder Sprachentwicklung.

Psychiatrische Symptome betreffen das Verhalten und das Den-
ken. Beispiele sind Stimmungsschwankungen, Verhaltensauffal-
ligkeiten und autistische Zuge.



Neurologische Psychiatrische
Symptome Symptome

> Verlangsamtes
Kopfwachstum > Autistische Zige

> Entwicklungsverzoge- > Verhaltensauffalligkeiten
rung oder -riickschritt > Reduzierte kognitive

> Bewegungsstorung Entwicklung

> Krampfanfalle > Sprachstorung

Cerebraler Folatmangel und Autismus

Die Ursachen einer Autismus-Spektrum-Storung, kurz ASS,
sind sehr vielschichtig und auch der Zusammenhang zwischen
ASS und einem cerebralen Folatmangel ist noch unzureichend
erforscht. Es gibt allerdings Anzeichen daf(r, dass bei Patienten
mit Autismus-Spektrum-Stérung und einer zusatzlichen neurolo-
gischen Erkrankung ein cerebraler Folatmangel vorliegen kann.

Solche zusatzlichen neurologischen Erkrankungen kénnen zum
Beispiel sein:

Epilepsie:

Bei einem epileptischen Anfall kénnen Menschen plétzlich das
Bewusstsein verlieren, am ganzen Korper zucken oder starr
werden - manche fallen dabei auch hin. Es gibt auch leichtere
Formen, bei denen jemand nur kurz ,weg” ist, ins Leere starrt
oder seltsame Bewegungen macht, ohne es selbst zu bemerken.



Entwicklungsrickschritte

Kinder kdnnen voriibergehend Fahigkeiten verlieren, die sie
bereits erlernt hatten, oder zeigen plotzlich wieder Verhaltens-
weisen, die sie eigentlich schon dberwunden hatten. Kleinkinder,
die bereits sicher gehen konnten, stolpern wieder vermehrt oder
verlernen das sichere Gehen komplett.

Motorische Bewegungsstorungen und Einschrénkungen

Bei motorischen Bewegungsstorungen und Einschrankungen
konnen Kinder Schwierigkeiten bei der Bewegung oder der Fein-
motorik und/oder der Koordination haben. Bei kleinen Kindern
kann sich das zum Beispiel darin aufSern, dass sie unsicher laufen
oder Gegenstande schlecht greifen konnen.




Sprachentwicklungsstérung

Ein Anzeichen fir eine Sprachentwicklungsstérung kann sein,
dass ein Kind deutlich spater anfangt zu sprechen als andere
Kinder in seinem Alter. Oder es benutzt schon gelernte Worter
immer weniger bis gar nicht mehr. Im Kindergartenalter fallt
zudem auf, dass betroffene Kinder haufig wichtige Worter in
einem Satz weglassen, Satze in der falschen Reihenfolge bilden
oder das Verb ans Satzende stellen.

Wenn ein Kind neben einer Autismus-Diagnose zusatzlich eine
weitere neurologische Erkrankung hat, ist es wahrscheinlicher,
dass ein cerebraler Folatmangel die Ursache ist als bei einem
Kind mit einer reinen Autismus-Diagnose. Zumal sich ein cere-
braler Folatmangel hinter einer Autismus-Diagnose verbergen
kann, da autistische Verhaltensweisen auch ein Symptom eines
cerebralen Folatmangels sein konnen.

Da die Symptome einer CFD auch bei einer Autismus-Spek-
trum-Stérung vorkommen konnen und die eindeutige Diagnose
schwierig ist, wird zunachst von einem Verdacht auf einen
cerebralen Folatmangel gesprochen. Sollte es sich tatsachlich
um CFD handeln, ist zu erwarten, dass sich die Beschwerden
durch die Behandlung der CFD verbessern.



Teil 4: Diagnose

Die besondere Herausforderung bei der Diagnose liegt darin, dass
der Folatmangel ausschliefslich im Gehirn besteht, wahrend die
Folatwerte in einer normalen Blutprobe meist unauffallig sind.

Um dennoch eine sichere
Diagnose stellen zu kon-
nen, ist die Lumbal-
punktion die einzige
zuverldssige Methode. Bei
diesem Verfahren wird mit
einer sehr feinen Nadel im
Bereich der Lendenwirbel
eine kleine Menge der
Flissigkeit entnommen,
die das Gehirn und das
Ruckenmark schutzend
umgibt. Diese Probe, auch
Nervenwasser (Liquor)
genannt, wird anschlie-
end im Labor untersucht.
Hier l3sst sich der Gehalt
der aktiven Folat-Form
(5-MTHF) direkt messen
und so eindeutig feststel-
len, ob dem Gehirn tat-
sachlich Folat fehlt.

Liquor (CSF,
Zerebrospinal-
flussigkeit)

Unteres Ende
des Rucken-
marks

A\ Tlumbal-
punktion (LP)

Quelle: Frye, R. E. (2025). The folate fix:
Exploring the role of folate in autism and
neurodevelopmental disorders. Metabolic
Learning Resource.



Teil 5: Behandlung eines cerebralen Folatmangels

Bei einem allgemeinen Folatmangel kann eine Erndhrungs-
umstellung helfen. Da Folat ein lebenswichtiges Vitamin ist,
das der Korper nicht selbst herstellen kann, muss es iber die
Nahrung aufgenommen werden. Lebensmittel mit einem hohen
Folatgehalt sind zum Beispiel Blattgemse wie Spinat, Griinkohl
und Feldsalat, aber auch Brokkoli und griiner Spargel. Zusatz-
lich enthalten Vollkornprodukte, Eier und Milchprodukte Folat.
Auch werden manche Lebensmittel wie Salz mit synthetischer
Folsaure angereichert.

Wie bereits beschrieben, liegt die Ursache eines cerebralen
Folatmangels jedoch nicht an einer zu geringen Aufnahme von
Folat uber die Nahrung, sondern daran, dass das Folat nicht
ausreichend ins Gehirn transportiert wird oder nicht gentgend
Folate aktiviert werden. Eine Erndhrungsumstellung allein reicht
daher in der Regel nicht aus.

Die Standardtherapie bei einem cerebralen Folatmangel ist die
Behandlung mit Folinsdure, auch Leucovorin genannt. Leuco-
vorin hat gegenuber der normalen Folsdure den Vorteil, dass
es wesentlich schneller und vollstandiger in das aktive 5-MTHF
umgewandelt werden kann. 5-MTHF kann am besten die Barriere
zwischen Blut und Gehirn (Blut-Liquor-Schranke) Gberwinden
und so die Folatkonzentration im Gehirn erhohen. Wenn die
,normale Tur” fur die aktive Folat-Form 5-MTHF ins Gehirn gestort
ist, kann 5-MTHF auf alternativen Wegen (andere Transporter)
ins Gehirn gelangen.



Wir wissen heute, dass der Zeitpunkt der Diagnose einer CFD und
der frihzeitige Beginn einer Behandlung mit Folinsdure einen
enormen Unterschied im Leben des Kindes mit CFD machen
kénnen. Wenn die Erkrankung rechtzeitig, d.h. insbesondere
vor Ende des 2. Lebensjahres, erkannt wird und die Behandlung
frihzeitig beginnt, haben viele betroffene Kinder sehr gute
Chancen, ein weitgehend normales Leben zu fuhren. Es wird
empfohlen, bei einem cerebralen Folatmangel keine zusatzlichen
Nahrungserganzungsmittel oder Praparate mit synthetischer
Folsdure einzunehmen. Fols3ure, die vom Kérper nur langsam
und unvollstandig verarbeitet wird, kann den Folatstoffwechsel
storen und die Symptome maglicherweise verstarken.

Wenn bei Ihnen oder Ihrem Kind ein Mangel vorliegt, kann der
Arzt zusétzlich zur Leucovorin-Behandlung weitere Therapien
empfehlen, die den Frfolg der Behandlung zusétzlich positiv
unterstitzen kénnen.

Vitamin B12 (Cobalamin):

Bei der Einnahme von Folinsaure kann es sein, dass ein beste-
hender Mangel an Vitamin B12 verschleiert wird. Gleichzeitig ist
Vitamin B12 wichtig fur die Funktion und Aufgaben der Folinsgure.
Daher ist es bei einem Vitamin B12-Mangel wichtig, begleitend
zur Folinsauretherapie Vitamin B12 einzunehmen.



Patientengeschichte

Die Geschichte von Max

Die Geschichte von Max illustriert beispielhaft einen méglichen
Verlauf einer CFD. Wichtig zu wissen ist: Viele dieser Symptome
sind nicht eindeutig und konnen auch bei anderen Krankheiten
auftreten. Welche Anzeichen auftreten und wie stark sie ausge-
pragt sind, das kann von Kind zu Kind sehr unterschiedlich sein.

Max entwickelt sich in den ersten Lebensmonaten scheinbar
normal. Er lachelt haufig und reagiert freudig auf die Stimme
seiner Eltern. Er kann sich mit 5 Monaten auf die Seite rollen und
beginnt mit sieben Monaten zu Sitzen. Rund um seinen ersten
Geburtstag beginnt Max, seine ersten Schritte zu machen, und
ist bereits in der Lage, einige wenige Worter zu sprechen.




Kurz vor dem zweiten Geburtstag von Max bemerken seine Eltern
erstmals Auffalligkeiten an seinem Verhalten. Max, der bereits
frei gehen konnte, fallt beim Versuch des freien Gehens immer
wieder hin. Zundchst fallt er nur gelegentlich hin, doch mit der
Zeit haufen sich die Stirze, bis er schlieBlich keinen Versuch
mehr unternimmt, wieder aufzustehen. Gleichzeitig weicht er
dem Blickkontakt seiner Eltern zunehmend aus und zieht sich
immer weiter in seine eigene Welt zurick. Nach einigen Monaten
beschrankt sich die verbale Kommunikation mit seinen Eltern
auf ein Minimum.

Nach umfangreichen Untersuchungen erhalt Max schlieflich die
Diagnose Autismus-Spektrum-Stérung.

Im Alter von etwa drei Jahren zeigt Max im Vergleich zu einer
normalen alterstypischen Entwicklung eine deutlich verlang-
samte Entwicklung und bereits erlernte Bewegungen fallen Max
zunehmend schwer. Bis er schlieSlich nicht mehr frei stehen
und laufen kann.

Darauthin veranlasst der behandelnde Arzt umgehend und mit
Einverstandnis der Eltern eine Lumbalpunktion, da das klinische
Bild auf eine CFD hindeutet. Der positive Befund bestatigt sich und
es werden stark erniedrigte 5-MTHF-Spiegel im Liquor gemessen.
Der Arzt setzt umgehend eine fachgerechte Folinsauretherapie
an, wodurch die Entwicklungsrickschritte in der Folge zunachst
aufgehalten werden. In den folgenden Monaten zeigen sich bei
Max sogar wieder deutlich verbesserte motorische Fahigkeiten
und mit Unterstiitzung von Physiotherapie dann auch das freie
Stehen und Laufen wieder.
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Wir hoffen, dass wir Ihnen mit dieser Broschiire
hilfreiche Tipps geben konnten, wie Sie fir sich und lhre
Angehdrigen den Umgang mit dieser Erkrankung
erleichtern konnen.

Falls Sie weitere Fragen haben, wenden Sie sich vertrauens-
voll an Ihre Arztin, Ihren Arzt oder fragen Sie in lhrer Apotheke.

Diese Broschure wurde tberreicht durch:

Praxis-/Apothekenstempel

Hinweis: Der Inhalt dieser Broschire dient ausschlieRlich der Information und kann
keinesfalls die &rztliche Beratung ersetzen.
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