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Vitamin-D-Mangel-Rachitis
Definition und Basisinformation

Die Vitamin-D-Mangel-Rachitis ist eine calcipenische Rachitis mit gestorter
Mineralisierung und Strukturstérung der Wachstumsfuge infolge unzureichender
Zufuhr, fehlender adaquater Vitamin D-Prophylaxe, endogener Synthese oder
intestinaler Malabsorption von Vitamin D. Der Mangel an Vitamin-D fuhrt zur
verminderten intestinalen Absorption von Calcium. Differentialdiagnostisch zu
unterscheiden ist die Vitamin-D-Mangel-Rachitis von den Vitamin-D-abhangigen
Rachitisformen (VDAR) sowie den hypophosphatamischen Rachitisformen.
Gefahrdet sind besonders Sauglinge/Kleinkinder sowie in der Adoleszenz Madchen
aus Afrika, der Turkei, dem Nahen und mittleren Osten sowie aus Indien, Pakistan
und Sri Lanka. Wird eine Vitamin D Mangelrachitis auRerhalb der Sauglings-
/Kleinkindesalter bzw. der Pubertat diagnostiziert, SO kommen
differenzialdiagnostisch  u.a. chronische Malabsorptionsstorungen (Zdliakie,
Mukoviszidose, Morbus Crohn), Lebersynthesestorungen, Gallenwegserkrankungen
oder eine chronische Niereninsuffizienz als Ursache in Betracht.

Die Diagnose Vitamin D-Mangel-Rachitis wird gestellt durch Anamnese, korperlichen
Untersuchungsbefund, laborchemische Veranderungen (AP- und PTH-Erhéhung,
erniedrigter 25-OHD-Spiegel) und bestatigt durch den radiologischen Nachweis.

Leitsymptome

Skelett: Achsenabweichungen (Knie), Verbiegungen (Diaphyse), Auftreibung bzw.
Becherung der metaphysaren Wachstumsfugen, Glockenthorax, rachitischer
Rosenkranz, Kyphose und Skoliose, Craniotabes. Neurologie: Muskulare Hypotonie,
Tetanie, allgemeine motorische Entwicklungsverzogerung, Krampfanfalle.

Sonstige: Erhohte  Infektanfalligkeit, Herzrhythmusstorung bei  schwerer
Hypocalcamie, Gingivahyperplasie.

Diagnostik
Gebrauchliche Verfahren

Alkalische Phosphatase im Serum (AP), S-Calcium, S-Phosphat, S-Kreatinin, U-
Phosphat, U-Kreatinin, intaktes PTH, 25-OHD

Bildgebunag:
Rontgenaufnahme Hand links (Alter > 12 Monate), ggf. eines Kniegelenkes a.p.

(Alter < 12 Monate).
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Bewertung
Vitamin-D- | Vitamin-D-25- VDAR VDAR
Mangel- Hydroxylase- Typl Typ IIA/B
Rachitis Mangel
Kalzium im ni N3 J {
Serum
Phosphat im ni ni ni ni
Serum
Alkalische 0 0 0 0
Phosphatase
Parathormon 0 0 0 0
25-OHD d d n n
1,25(0OH),D n (M) n J T
Ursache Vitamin-D- | Mutationen im | Mutationen im | Mutationen im
Mangel CYP2R1-Gen | CYP27B1-Gen | Vitamin-D-
Rezeptor-Gen

Tabelle 1: Differenzialdiagnose und Ursachen verschiedener calcipenischer
Rachitisformen

AusschluBdiagnostik
Erhohte AP, normal bis erniedrigtes PTH und eine Hypophosphatamie sprechen fur

eine hypophosphatamische Rachitis.

Normale AP schlieft Rachitis aus (Ausnahme: normal bis erniedrigte AP bei
Hypophosphatasie, renal tubulare Azidose).

Normales PTH schliel3t eine calcipenische Rachitis (Vitamin-D-Mangel, VDAR | und
II) aus.

Nachweisdiagnostik
Alkalische Phosphatase, Intaktes PTH, Calcium, Phosphat, Kreatinin i.S.,

erniedrigtes 25-OHD.

Entbehrliche Diagnostik
Knochendichtemessung, Kollagenmarker (Cross-links/Kollagen-1, Peptid,

Hydroxyprolin u.a.), 1,25 (OH).D bei gesichertem Vitamin-D-Mangel (25-OHD
erniedrigt).

Durchfiihrung der Diagnostik
Padiater, padiatrischer Endokrinologe/ Diabetologe.
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Therapie
Kausale Therapie

Die Therapie der Vitamin D-Mangelrachitis sollte bis zum Alter von 12 Monaten mit
2000 IU Vitamin D3 und zusatzlichen Calcium-Gaben (40-80 mg/kg pro Tag) fur die
Dauer von 12 Wochen erfolgen. Danach sollte die Durchfuhrung der Prophylaxe mit
500 IU Vitamin D3 bis zu Ende des 1. Lebensjahres folgen. Ab dem 2. Lebensjahr
bis zum Alter von 12 Jahren sollte die Behandlung mit 3000-6000 IU Vitamin D3 und
zusatzlichen Calcium-Gaben (mindestens 500 mg Calcium pro Tag) fur die Dauer
von 12 Wochen erfolgen. Bei Diagnose ab dem 13. Lebensjahr Therapie mit 6000 U
Vitamin D und 500-1000 mg Calcium pro Tag.

Nach Beginn der Therapie sollte nach 3-4 Wochen eine Laborkontrolle durchgefuhrt
werden, um ggf. eine Dosisanpassung von Calcium bzw. Vitamin D vorzunehmen.

Bei Risikogruppen (chronische Erkrankungen, Migranten mit dunklem Hautkolorit,
Kindern/Jugendlichen mit antiepileptischer Therapie, ausschliellich gestillte
Sauglinge) ist eine tagliche Einnahme von 500 IU/ Tag generell zu empfehlen.

Symptomatische Therapie
Bei hypocalcamischen Krampfen bzw. Tetanien intravendse 10% Calcium-

Glukonatlosung 1-2 mil/kg Korpergewicht Gaben (langsam intravends, cave:
Herzrhythmusstorung). Danach bei anhaltender Hypocalcamie mdglichst Calcium-
Gaben zugig auf oral umstellen (cave: Nekrosegefahr).

Interventionelle Therapie

Es ist zwingend erforderlich, neben der hochdosierten Vitamin D-Substitution
Calcium in ausreichender Menge zu substituieren. Ansonsten besteht in der
Initialphase der Behandlung die Gefahr eines hypocalcamischen Krampfanfalls.
Osteotomien wegen der Beinachsenfehlstellungen sind in der Regel nicht erforderlich,
allerdings kann es durchaus 2-3 Jahre bis zur vollstandigen Beinachsenbegradigung
dauern.

Therapiedurchfiihrung
Padiater, padiatrischer Endokrinologe/ Diabetologe.

Prophylaxe
Vitamin-D-Prophylaxe mit mindestens 500 IU im 1. Lebensjahr, ggf. auch bei
Risikogruppen (s.o.).
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Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften sind
systematisch entwickelte Hilfen fiir Arzte zur Entscheidungsfindung in
spezifischen Situationen. Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen
Erkenntnissen und in der Praxis bewahrten Verfahren und sorgen fiir mehr
Sicherheit in der Medizin, sollen aber auch 6konomische Aspekte
beriicksichtigen. Die "Leitlinien" sind fiir Arzte rechtlich nicht bindend und
haben daher weder haftungsbegriindende noch haftungsbefreiende Wirkung.

Die AWMF erfasst und publiziert die Leitlinien der Fachgesellschaften mit
grofstmoglicher Sorgfalt - dennoch kann die AWMEF fiir die Richtigkeit des
Inhalts keine Verantwortung tibernehmen. Insbesondere bei
Dosierungsangaben sind stets die Angaben der Hersteller zu beachten!
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