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Fallpräsentation

Reifes weibliches Neugeborenes (38 + 3 SSW) nicht konsanguiner afghanischer Eltern, Spontangeburt aus Schädellage. Symmetrische intrauterine Wachstumsretardierung, Geburtsgewicht 2190 g (< 3. Perz.), Länge 42 cm (< 3. Perz.), Kopfumfang: 32 cm (3. Perz.), serologisch kein Anhalt für konnatale Virusinfektion. Postnatal gute Adaptation (APGAR 9/10/10), jedoch transitorische Hypoglykämie (Blutzucker minimal 37 mg / dl). Der orale Kostaufbau gestaltete sich in Folge problemlos, sodass die begonnene Infusionstherapie zügig beendet werden konnte. Am 9. Lebenstag wiederholtes Erbrechen bei unauffälligem Abdomen; zunehmend schläfrig und muskelhypoton mit gleichzeitig deutlichem Fäusteln und Überstreckungsneigung bei erhaltenen Neugeborenen-Reflexen. Trotz fehlender Entzündungsparameter Beginn einer antibiotischen Therapie mit Ampicillin und Tobramycin unter V. a. Late Onset Sepsis. Unauffälliges Stoffwechselscreening, jedoch Nachweis eines deutlich erhöhten Ammoniakspiegels (479 µmol / l), daher Verlegung in unser Zentrum.

Bei Aufnahme fiel neben der ausgeprägten Schläfrigkeit eine „große“, beschleunigte und vertiefte Atmung auf. In der Blutgas- und Säure-Basen-Analyse zeigte sich eine ausgeprägte Alkalose mit einem pH von 7,54 und einem pCO2 von 16,4 mmHg bei einem Base Excess von -6,2 mmol / l; es handelte sich demnach nicht um die zunächst vermutete sekundäre Hyperventilation bei primärer metabolischer Azidose, sondern vielmehr um eine primäre respiratorische Alkalose mit nur geringfügiger (sekundärer oder begleitender) metabolischer Azidose. Im Verlauf verbesserte sich die offensichtlich zentrale Hyperventilation in dem Maße, in dem es gelang, den Ammoniakspiegel zu senken ( [Abb. 1]).

[bookmark: FI007-1]

[image: ][image: Zoom Image]

          
Abb. 1 Verlauf des Ammoniakspiegels und der Säure-Basen-Parameter pH, pCO2 und Base Excess (BE) im Laufe des Aufenthaltes. Man erkennt die ausgeprägte, primäre respiratorische Alkalose (mit nur geringfügig erniedrigtem Base Excess), die in dem Maße nachlässt, in dem der anfangs deutlich erhöhte Ammoniakspiegel abfällt.

Aufgrund der Hyperammoniämie erfolgte initial eine Restriktion der Proteinzufuhr, eine „anabolisierende“ Glukoseinfusion sowie eine Behandlung mit Na-Benzoat, L-Arginin und Carglumsäure (Carbaglu®). Unter dieser konservativen Therapie kam es ohne Einsatz der Hämofiltration zu einem raschen Abfall des Ammoniakspiegels, der auch im weiteren Verlauf unter langsam steigender Proteinzufuhr und schrittweisem Absetzen der medikamentösen Behandlung im Normbereich blieb. Nach einem Monat konnte die Patientin unter alleiniger Muttermilchernährung mit einem Gewicht von 2600 g sowie unauffälligen schädelsonographischen und EEG-Befunden nach Hause entlassen werden.

Ätiologisch kamen aufgrund metabolischer Parameter (kein Nachweis von Argininbernstein- oder Orotsäure, keine Citrullinerhöhung) ein CPS (Carbamylphosphat-Synthetase)- oder NAGS (N-Acetylglutamat-Synthetase)-Mangel in Frage, eine mit Einwilligung der Eltern durchgeführte molekulargenetische Diagnostik blieb jedoch bislang ohne Befund. Differentialdiagnostisch muss daher, speziell bei nur mäßig erhöhten Glutaminwerten, an eine transitorische Hyperammoniämie des (hypotrophen) Neugeborenen gedacht werden, wobei ein persistierender Ductus venosus (Arantii) mit „Bypass“ der Leber sonographisch ausgeschlossen wurde.
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