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Vitamin B12-Mangel im 1. Lebensjahr 

 
Studienziele:  
Primäres Studienziel ist die Ermittlung der Inzidenz des sich klinisch neurologisch manifestie-
renden, symptomatischen Vitamin B12-Mangels im ersten Lebensjahr in Abhängigkeit zum Vor-
handensein eines Neugeborenenscreenings (NGS) auf Vitamin B12-Mangel. Diese ESPED-
Erhebung erfasst dazu die Häufigkeit der Erstdiagnose eines Vitamin B12-Mangels bei neuro-
logischer Symptomatik in den ersten 12 Lebensmonaten,  die Wohn-/Geburtsregion des Pati-
enten bzw. das NGS-Labor und zudem die Zahl der im NGS identifizierten Kinder mit Vitamin 
B12-Mangel. 
Sekundäre Studienziele sind die Erfassung der Ursachen dieses symptomatischen Vitamin B12-
Mangels und des Spektrums des klinischen Phänotyps anhand anamnestischer, klinischer, 
bildgebender und laborchemischer Befunde  
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Hintergrund: 
Der Vitamin B12-Mangel ist eine seltene Ursache mittlerer und schwerer Entwicklungsstörun-
gen. Inzidenzdaten für Deutschland sind nicht bekannt. Eine schwedische Studie, fand bei über 
30% neurologisch auffälliger Kinder (<1 Lebensjahr) eine laborchemische Veränderung hin-
weisend auf einen Vitamin B12-Mangel und berechnete daraus eine unerwartet hohe Prävalenz 
des neurologisch manifesten Vitamin B12-Mangels von etwa 1:350 Kindern im ersten Lebens-
jahr [1].  
Ein NGS auf konnatalen Vitamin B12-Mangel ist möglich [2-4] und erfolgt aktuell in drei deut-
schen NGS-Zentren in Pilotstudien. Hier zeigt sich eine Inzidenz von 1: 30.000 [3] - 1: 5.300 
[2,4] gescreenter Neugeborener. Belastbare Daten zum klinischen Nutzen eines NGS auf 
konnatalen Vitamin B12-Mangel fehlen hingegen. Diese Lücke soll mit dieser ESPED-Erhebung 
mit einer Abfrage aller Kinderkliniken und Sozialpädiatrischen Zentren (SPZ) in Deutschland 
geschlossen werden. Anhand der erhobenen Daten soll die Auswirkung des NGS und damit 
der frühen Diagnostik und Therapie auf die Inzidenz des symptomatischen, laborchemisch be-
stätigten [5,6] Vitamin B12-Mangels im ersten Lebensjahr im Vergleich zur Inzidenz in Regionen 
ohne entsprechende NGS-Pilotprojekte evaluiert und das klinische Spektrum des symptoma-
tischn Vitamin B12-Mangels im 1. Lebensjahr erfasst werden.  

 
Fragestellungen: 
1) Bestimmung der Inzidenz des klinisch symptomatischen und laborchemisch gesicherten 

Vitamin B12-Mangels im ersten Lebensjahr (Vitamin B12 im Serum/Plasma: <160 pmol/l 
oder <215 pg/ml und/oder Holo-Transcobalamin  im Serum/Plasma <35 pmol/l ). 

2) Vergleich der Inzidenz des klinisch symptomatischen Vitamin B12-Mangels im 1. Lebens-
jahr in Regionen mit NGS auf Vitamin B12-Mangel und ohne entsprechende 
NGS_Pilotprojekte. 

3) Bestimmung der Inzidenz des im NGS identifizierten Vitamin B12-Mangels. 
4) Evaluation der Ursachen des Vitamin B12-Mangels im 1. Lebensjahr (Resorptionsstörung 

des Kindes, Ernährung des Kindes bis zur Diagnose, mütterliche Ernährungsgewohnhei-
ten, Resorptionsstörungen, oder Medikamenteneinnahme). 

5) Erfassung des Spektrums der klinischen Manifestation des symptomatischen Vitamin 
B12-Mangels im 1. Lebensjahr. 

 
Falldefinition: 
Patienten bis einschließlich 12 Lebensmonaten mit laborchemischem Nachweis eines Vita-
min B12-Mangels (Erstdiagnose), definiert wie folgt: 

o Vitamin B12 (Serum/Plasma) erniedrigt (<160 pmol/l ; <215 pg/ml)  
und/oder 
o Holo-Transcobalamin (Serum/Plasma) erniedrigt (<35 pmol/l)  
Und entweder klinisch neurologischer Symptomatik (u.a. Entwicklungsstörung, muskuläre Hypo-

tonie, epileptische Anfälle, zerebrale Atrophie) oder Identifikation im Neugeborenenscreening 

 
Logistik:  
Bitte melden Sie alle Patienten entsprechend der Falldefinition an die ESPED-Zentrale 
Mainz. Über ein Melderportal wird Ihnen bei Fallmeldung ein Link bereitgestellt, unter dem 
Sie den Fragebogen ausfüllen können.  
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