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Zusammenfassung

Ein männliches Neugeborenes, zweites Kind nichtkonsanguiner Eltern, wurde
termingerecht per Kaiserschnitt mit 38+ 6 Schwangerschaftswochen und einem
Geburtsgewicht von 3340g geboren. Bereits am 4. Lebenstag zeigten sich auffallende
Symptome, darunter rezidivierendes Erbrechen, Hypoglykämie-Episoden und eine
Gewichtsabnahme von über 10%. Das Kind wurde zur weiteren Abklärung an
ein medizinisches Zentrum mit Neugeborenen-Intensivstation transferiert. Das
Neugeborenen-Screening (NGS) traf am 5. Lebenstag ein und wies auf eine langkettige
Fettsäureoxidationsstörung hin (LC-FAOD). Eine umfassende Stoffwechselabklärung
und genetische Diagnostik wurden eingeleitet, welches die Diagnose LCHAD-
Defizienz im Verlauf bestätigte. Während des stationären Aufenthalts wurde der
Fokus auf regelmäßige Stillmahlzeiten gelegt, um katabolen Phasen vorzubeugen.
Der Säugling wurde am 12. Lebenstag auf die Normalstation verlegt und am
14. Lebenstag entlassen. Die multidisziplinäre Betreuung, regelmäßige ärztliche
Überwachung und eine angepasste Ernährung spielten eine entscheidende Rolle
im erfolgreichen Management der seltenen angeborenen Stoffwechselstörung.
Das NGS hat eine wesentliche Bedeutung bei der frühzeitigen Erkennung gut
beherrschbarer angeborener Stoffwechselstörungen. LC-FAODs beeinträchtigen
den Abbau von Fettsäuren und können zu schweren gesundheitlichen Problemen
führen. Die Symptome variieren, erfordern jedoch eine enge Zusammenarbeit
verschiedener medizinischer Fachkräfte. Stillen bei Neugeborenen gilt als
adäquate, altersentsprechende Ernährung, da es – auch für Kinder mit metabolischen
Erkrankungen– zahlreichegesundheitliche Vorteile für KindundMutter bietet und auch
die Bindung zwischen Mutter und Kind fördert. Die einzigartige Zusammensetzung der
Muttermilch passt sich den Bedürfnissen des Kindes an. Der geschilderte Fall betont die
Bedeutung des NGS, die Zusammenarbeit verschiedener Fachbereiche sowie die Rolle
von Stillen, Triheptanoin-Supplementierung im Verlauf und angepasster Ernährung
im Umgang mit langkettigen Fettsäureoxidationsstörungen. Frühe Diagnose und
ein umfassender Ansatz sind entscheidend für die bestmögliche Betreuung und
Lebensqualität.
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Abb. 19Acylcar-
nitin-Profil aus Tro-
ckenblutkarte. Er-
kennbar ist die Er-
höhungder hydro-
xylierten, langket-
tigenAcylcarnitine
(markiertmit >) so-
wie deren diagnos-
tische Ratios pas-
send zumVerdacht
auf LCHAD-Defizi-
enz. Die Summeder
langkettigenAcyl-
carnitine (C16–C18)
beträgt 8,8μmol/l

Fallbeispiel

Das männliche Neugeborene ist das
zweite Kind nichtkonsanguiener Eltern
und kam als Termingeborenes mit 38+
6 Schwangerschaftswochen und einem
Geburtsgewicht von 3340g (P50) per
Kaiserschnitt (Indikation Zustand nach
Kaiserschnitt) auf die Welt. Der APGAR-
Wert betrug bei Geburt 9/10/10, NSa-pH
7,30 (Ref.: 7,20–7,32), NSa-BE –3,0mmol/l
(Ref.: –11,7–1,2mmol/l).

Am 4. Lebenstag fiel das Neugeborene
mit rezidivierendem Erbrechen nach je-
der Mahlzeit sowie im Verlauf auch unab-
hängig von den Mahlzeiten und einer Ge-
wichtsabnahmevonmehr als 10%des Ge-
burtsgewichts auf. In der nachfolgenden
laborchemischen Abklärung zeigten sich
die Leberfunktionsparameter erhöht so-
dassderSäuglingandasmedizinischeZen-

Abkürzungen

LC-FAOD Long-chain fatty acid oxidation
disorder

LCHAD Long-chain 3-hydroxyacyl-CoA
dehydrogenase

MCT Mittelkettige Triglyceride
MTP Mitochondriales trifunktionales

Protein
NGS/NBS Neugeborenen-Screening
NICU Neonatal intensive care unit/

Neugeborenen-Intensivstation
VLCAD Very long-chain acyl-CoA dehydro-

genase

trum mit angebundener Neugeborenen-
Intensivstation (NICU) zur weiteren Abklä-
rung transferiert wurde.

Initial ergab sich bei der Abklärung
weder klinisch noch laborchemisch der
Hinweis für ein infektiologisches Gesche-
hen. Im weiteren Verlauf zeigten sich
steigende Leberfunktionsparameter. Die
maximale Erhöhung der Leberfunktions-
parameter zeigte sich am 8. Lebenstag
mit einer GOT von 514U/l (Ref.: 14–77),
einer GPT von 287U/l (Ref.: 4–49) und
einer gGT von 335U/l (Ref.: 8–178). Das
Gesamtbilirubin war nur leicht ausgelenkt
mit maximal 4,7mg/dl (Ref.: bis 1mg/dl),
der Anteil an direktem Bilirubin lag dabei
stets im Referenzbereich. Die Gerinnung
zeigte sich ebenfalls verändert mit ei-
nem minimalen Quicktest von 54% (Ref.:
74–108). Sonographisch nachweisbar ein
hyperechogenes Leberparenchym bei
ansonsten unauffälligen Organbefunden.
Auffallend war anhaltendes Erbrechen der
Stillmahlzeiten, es wurde eine temporäre
parenterale Infusionstherapie durchge-
führt. Im Neugeborenen-Screening (NGS),
dessen Befund am 5. Lebenstag ein-
traf, wurde der hochgradige Verdacht
auf einen LCHAD(langkettige-3-hydro-
xyacyl-CoA-Dehydrogenase)-Mangel fest-
gestellt. Hierbei zeigten sich deutlich
erhöhte Konzentrationen der langketti-
gen Acylcarnitine, zusätzlich fanden sich
erhöhte Konzentrationen der sehr lang-

kettigen Acylcarnitine und eine erhöhe
Ratio (C16+ C18:1)/C2 (. Abb. 1). Eine
zweite Trockenblutkarte zur erneuten
Bewertung wurde am 10. Lebenstag an
das NGS-Labor übermittelt. Parallel dazu
wurde eine umfassende Stoffwechselab-
klärung (Konfirmationsdiagnostik) in die
Wegegeleitet, einschließlicheinesPlasma-
aminogramms, der Analyse organischer
Säuren im Harn und der Bestimmung des
Acylcarnitinprofils im Trockenblut. Der
Beutlertest ergab einen negativen Befund
(Ausschluss einer klassischen Galakto-
sämie), während Ammoniak, Alpha-1-
Antitrypsin und Schilddrüsenwerte inner-
halb der Normbereiche lagen (Ausschluss
eines Harnstoffzyklusdefekts, u. a.). Sero-
logische Untersuchungen ergaben keinen
Hinweis auf eine virale Ursache der He-
patopathie. Eine genetische Diagnostik
wurde initiiert.

Während des stationären Aufenthalts
auf der Neugeborenen-Intensivstation
wies der Säugling stets ein altersent-
sprechendes Bewegungs- und Verhal-
tensmuster auf. Die Routinesonographie
des Schädels ergab einen unauffälligen
Befund.

Bei hochgradigem Verdacht auf einen
LCHAD-Mangel wurde besonderes Augen-
merk auf regelmäßige 3-stündliche Still-
mahlzeiten gelegt, um katabolen Phasen
vorzubeugen. Im Verlauf zeigte sich eine
deutliche Abnahme der erhöhten Leber-
funktionsparameter, und die Gerinnungs-
werte normalisierten sich. Unter Verabrei-
chung vonMuttermilch wies das Kind eine
adäquate Gewichts- und Größenzunahme
auf, die sich entlang der 25. Perzentile
(Gewicht) bzw. entlang der 50. Perzentile
(Größe)bewegte (. Abb.2).Der Stuhlgang
wurde regelmäßig und spontan abgesetzt.

Der klinische Zustand des Säuglings
besserte sich rasch. Bereits am 12. Le-
benstag konnte er auf die Normalstati-
on zur weiteren Beobachtung transferiert
werden. Bei unauffälligem klinischem Ver-
lauf wurde der Säugling am 14. Lebens-
tag in die Obhut der Familie entlassen
und mit regelmäßigen Terminen an der
Sprechstunde für angeborene Stoffwech-
selstörungen angebunden. Vor Entlassung
erfolgte eine ausführliche ernährungsme-
dizinische Beratung und die Eltern wur-
den über die Wichtigkeit von regelmäßi-
gen Stillmahlzeiten aufgeklärt.
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Abb. 28Größe undGewicht anhandder Perzentilenkurven nach Kromeyer-Hauschild-Referenzperzentile für anthropome-
trischeMaßzahlen.Deutlichzuerkennen istdieEpisodemitParainfluenzavirus-1-InfektionmitTrinkverweigerungundHypo-
glykämie-Episode im4.Lebensmonat.NachBeginnmitTriheptanoinim5.LebensmonatundweiterführenderStillmahlzeiten
erneute Stabilisierung

Die somatometrischen Werte bei Ent-
lassung waren wie folgt: Gewicht: 345g
(P 20), Länge: 54,5 cm (P65), Kopfumfang:
36 cm (P20).

Die molekulargenetischen Ergebnisse
am 20. Lebenstag bestätigten den ini-
tialen biochemischen Verdacht auf eine
langkettige Fettsäureoxidationsstörung
(LC-FAOD – HADHA-Mutation c.1528G>C
p.[Glu510Gln]), einer seltenen geneti-
schen Erkrankung, bei welcher der Abbau
langkettiger Fettsäuren und damit der
Fettsäurestoffwechsel beeinträchtigt ist.

Im Zeitraum zwischen dem 4. und
5. Lebensmonat führte eine Parainfluen-
zavirus-1-Infektion mit Trinkverweigerung
und „sepsisartigem Zustandsbild“ zu ei-
ner schweren Hypoglykämie-Episode, die
einen anschließenden Aufenthalt auf der
Kinder-Intensivstation bedingte. Der All-
gemeinzustand des Säuglings besserte
sich unter parenteraler Infusionstherapie
rasch, sodass er nach 7 Tagen entlassen
werden konnte.

Das Kind wurde bis zum 4. Lebensmo-
natvoll gestilltunderhielt imVerlaufabder

18. Lebenswoche (4,5 Monaten) zusätzlich
eine Supplementierung mit Triheptanoin
(C7-Öl 0,96g/ml) mit 1,25g/kg und Tag
(= 1,2ml/kg und Tag) in 3 Einzeldosen.
Triheptanoin ist ein mittelkettiges Trigly-
cerid, das eine Mischung aus C7- und C9-
Fettsäuren enthält. Diese spezielle Form
von Fett dient als alternative Energiequel-
le und unterstützt den Energiestoffwech-
sel bei Patienten mit LC-FAOD, indem es
ungeradzahlige C3-Bausteine für den Zi-
tratzyklus zur Verfügung stellt (. Abb. 3).
Im weiteren Verlauf wurde altersentspre-
chend mit der Beikost begonnen.

Die fortgesetzte Stillpraxis war ent-
scheidend, da Muttermilch eine gut ver-
trägliche Nährstoffquelle darstellt und
Neugeborene mit essenziellen Nährstof-
fen versorgt. Die Kombination aus Stillen
und Triheptanoin-Supplementierung er-
möglichte eine angepasste Ernährung, um
den Energiebedarf des Kindes zu decken
und Unterzuckerepisoden zu vermeiden.

Die elterliche Aufklärung über die Be-
deutung regelmäßiger Mahlzeiten, das
Vermeiden von längeren Fastenperioden

unddieNotwendigkeit, kataboleZustände
zu verhindern, spielten eine Schlüsselrolle
im Management. Kontinuierliche Überwa-
chung, regelmäßige ärztliche Betreuung
und eine engmaschige Anpassung der
Ernährung waren entscheidend, um das
Wohlbefinden des Kindes sicherzustellen.

Insgesamt verdeutlicht dieser Fall die
Wichtigkeit des NGS bei der Früherken-
nung von LC-FAODs und unterstreicht
die Rolle von Stillen, Triheptanoin-Sup-
plementierung und einer sorgfältig an-
gepassten Ernährung im erfolgreichen
Management dieser seltenen Stoffwech-
selerkrankung. Die multidisziplinäre Be-
treuung durch Fachleute ist unerlässlich,
um eine optimale Versorgung und Le-
bensqualität für betroffene Neugeborene
und deren Eltern sicherzustellen.

Allgemeines über LC-FAODs

Langkettige Fettsäureoxidationsstörun-
gen (LC-FAOD) sind seltene genetische
Erkrankungen, die den normalen Abbau
von langkettigen Fettsäuren im Körper
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beeinträchtigen [1]. Diese Fettsäuren sind
eine wichtige Energiequelle, insbesondere
während längeren Fastenperioden oder
körperlicher Anstrengung. Bei Personen
mit LC-FAOD funktioniert ein Enzym oder
ein Enzymsystem nicht richtig, was zu
einer verminderten Fähigkeit führt, Fette
effizient zu oxidieren [2].

Die beeinträchtigte Fettsäureoxidation
führt zu einem Energiemangel in verschie-
denenGeweben, insbesondere inOrganen
mit einem hohen Energiebedarf wie der
Leber, dem Herzen und den Muskeln so-
wie dem Gehirn. Dies kann zu schwer-
wiegenden Symptomen führen, darunter
Hypoglykämie (niedriger Blutzuckerspie-
gel), Kardiomyopathie (Herzmuskelschwä-
che) undMuskelschwäche (. Tab. 1; [2, 3]).

Die Symptome von LC-FAODs kön-
nen von Person zu Person variieren,
und der Schweregrad der Erkrankungen
hängt von der spezifischen genetischen
Mutation ab. Diagnose und Management
erfordern eine enge Zusammenarbeit zwi-
schen verschiedenen medizinischen Fach-
kräften, einschließlich Genetiker:innen,
Kinderärzt:innen und Ernährungsspezia-

Hier steht eine Anzeige.

K

list:innen. Die Behandlung konzentriert
sich darauf, den Energiebedarf des Kör-
pers zu decken, häufige Mahlzeiten mit
speziellen Formeln einzunehmen und
Triggerfaktoren wie längere Nahrungsab-
stinenz zu vermeiden [4, 5].

Obwohl LC-FAODs eine lebenslange
Herausforderung darstellen, zeigen Fort-
schritte in der genetischen Forschung und
bei therapeutischen Ansätzen vielverspre-
chende Perspektiven für eine verbesserte
Lebensqualität und Lebenserwartung bei
Betroffenen. Frühzeitige Diagnose und ein
multidisziplinärer Ansatz sind entschei-
dend, um potenziell schwerwiegende
Komplikationen zu verhindern und eine
individuell angepasste Behandlung zu
gewährleisten [4, 6].

Neugeborenen-Screening

Das Neugeborenen-Screening (NGS) im
D-A-CH (Deutschland, Österreich,
Schweiz)-Raum ist ein integraler Be-
standteil der pädiatrischen Gesundheits-
versorgung und spielt eine entscheidende
Rolle bei der frühzeitigen Erkennung und

Intervention bei genetischen Störungen
und metabolischen Erkrankungen. Dieses
Screening-Programm zielt darauf ab, po-
tenziell schwerwiegende Erkrankungen
in den ersten Lebenstagen zu identifizie-
ren, bevor klinische Symptome auftreten,
und ermöglicht so eine prompte Einlei-
tung lebensrettender Therapien [7, 8].
Nicht in allen Ländern ist das Panel der
untersuchten Störungen gleich.

In Mitteleuropa werden in der Regel
Blutproben von Neugeborenen 24 bis 72h
nach der Geburt entnommen und auf eine
Vielzahl von Stoffwechselstörungen, en-
dokrinen Erkrankungen und genetischen
Defekten analysiert. Dazu gehören unter
anderem Phenylketonurie, Hypothyreose,
Mukoviszidose und eben auch langketti-
ge Fettäureoxidationsstörungen. Die frühe
Identifikation dieser Krankheiten ermög-
licht eine zeitnahe Intervention, was nicht
nurdieLebensqualitätderbetroffenenKin-
der erheblich verbessert, sondern auch
lebenslange gesundheitliche Komplikati-
onen verhindert [8, 9].

Die Wichtigkeit des NGS liegt in sei-
ner präventiven Natur, da es die Möglich-
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Abb. 38Übersichtmitochondrialer Stoffwechselwegebei Langketten-Fettsäureoxidationsstörungen (LC-FAOD). Schema-
tische Abbildung dermitochondrialen Stoffwechselwegeder Fettsäureoxidation (FAOD) und des C7-Metabolismus. Trihep-
tanoin führt zuungeradzahligenC3-Bausteinen,diedenZitratzyklusbefüllen.CPT ICarnitinPalmitoyltransferase I,CPT IICar-
nitin Palmitoyltransferase II,VLCAD sehr langkettige Acyl-CoA-Dehydrogenase,MCADmittelkettigeAcyl-CoADehydroge-
nase,SCAD kurzkettigeAcyl-CoA-Dehydrogenase, LCHAD langkettige 3-Hydroxyacyl-CoA-Dehydrogenase,SCHAD kurzket-
tige 3-Hydroxylacyl-CoA-Dehydrogenase, LCKAT langkettige 3-Ketothiolase,MCKATmittelkettige 3-Ketoacyl-CoA-Thiolase,
PROP-CoA Propionyl-CoA, FAO Fettsäureoxidation,CAC Zitronensäure Zyklus,ATPAdenosintriphosphat, SUCC-CoA Succi-
nyl-CoenzymA. (Copyright Thomas Zöggeler)

keit bietet, schwerwiegende Krankheiten
zu erkennen, bevor irreversible Schäden
entstehen. Dies trägt nicht nur zur indi-
viduellen Gesundheit der Neugeborenen
bei, sondern reduziert auch langfristig die
Belastung des Gesundheitssystems durch
die Vermeidung teurer Behandlungen und
die Verbesserung der Lebensqualität der
Betroffenen und ihrer Familien.

Stillen bei Neugeborenen und
Säuglingen

Das Stillen von Neugeborenen und Säug-
lingen gilt als die optimale Ernährungs-
methode und bietet eine Vielzahl von un-
bestreitbaren gesundheitlichen Vorteilen
im Vergleich zu anderen Ernährungsop-
tionen wie Formulanahrung. Muttermilch
ist eine einzigartige Quelle von Nährstof-

fen, Antikörpern und bioaktiven Substan-
zen, welche die optimale Entwicklung und
den Schutz vor Infektionen unterstützen
[10–12].

Die Zusammensetzung der Mutter-
milch passt sich dynamisch an die Be-
dürfnisse des heranwachsenden Kindes
an und bietet eine perfekt ausgewogene
Mischung von Proteinen, Fetten, Kohlen-
hydraten und Vitaminen. Darüber hinaus
enthält Muttermilch zahlreiche Immun-
faktoren, einschließlich Antikörper, die das
Neugeborene vor Infektionen schützen.
Stillen trägt nachweislich zur Senkung
des Risikos von Atemwegsinfektionen,
Durchfallerkrankungen, Otitis media und
allergischen Erkrankungen bei [13].

Die körperliche Nähe während des Stil-
lens fördert zudem eine enge Bindung
zwischenMutter und Kind und unterstützt
dieemotionaleEntwicklungdesSäuglings.

Langfristig sindgestillte Kinder tendenziell
seltener von Übergewicht und Adipositas
betroffenundzeigenverbessertekognitive
Entwicklungsindikatoren im Vergleich zu
mit Formulanahrung ernährten Kindern.
Stillen fördert und schützt nicht nur die
Entwicklung und Gesundheit des Kindes,
sondern auch die der stillenden Mutter
[11, 12].

Während Formulanahrung eine akzep-
table Alternative ist, wenn das Stillen nicht
möglich ist, betont die medizinische Ge-
meinschaft einheitlich die einzigartigen
Vorteile des Stillens für die Gesundheit
und Entwicklung von Neugeborenen und
Säuglingen. Es istwichtig, individuelleUm-
stände zu berücksichtigen, aber die För-
derung des Stillens als bevorzugte Ernäh-
rungsoption trägt maßgeblich zur opti-
malen Gesundheit und dem Wohlbefin-
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Tab. 1 Charakteristika von LC-FAOD. (Eigene Tabelle,mod. nach [15])
Klinische KomplikationenName Kürzel Genetik

Akut Chronisch Spezielle

Langketten-3-Hydro-
xyacyl-CoA-Dehydro-
genase-Mangel

LCHAD-Mangel HADHA-Gen (2p23) Retinopathie,
Polyneuropa-
thie

Sehr langkettige-Acyl-
CoA-Dehydrogenase-
Mangel

VLCAD-Mangel VLCAD-Gen (ACADVL; 17p13.1) –

Störungen
der β-Oxida-
tion

Mitochondriales tri-
funktionales Protein-
Mangel

MTP-Mangel HADHA-Gen (2p23)/
HADHB-Gen (2p23)

Retinopathie,
Polyneuropa-
thie

Carnitin-Palmitoyl-
Transferase I Mangel

CPT I-Mangel CPT1A-Gen (11q13)

Carnitin-Palmitoyl-
Transferase II-Mangel

CPT II-Mangel CPT2-Gen (1p32)

Systemischer Primärer
Carnitin-Mangel

SPCD-Mangel SLC22A5-Gen

Carnitin-Zy-
klus Defekte

Carnitin-Acylcarnitin-
Translokase-Mangel

CACT-Mangel SLC25A20-Gen (3p21.31)

Hypoketoti-
sche Hypogly-
kämie, Lethar-
gie, Erbrechen,
Krampfanfälle,
Rhabdomyoly-
se, hepatische
Enzephalopa-
thie,
Herzinsuffizienz,
Leberversagen

Kardiomyopa-
thie, Hepatopa-
thie

–

Infobox 1

Take homemessage
– Oxidationsstörungen langkettiger

Fettsäuren (LC-FAOD) sind seltene
angeborene Stoffwechselstörungen und
haben beträchtliche Morbiditäten und
ohne adäquate Therapie auch eine hohe
Mortalität.

– Wichtigstes therapeutisches Ziel ist die
Vermeidung von katabolen Zuständen
durch eine Ernährungstherapie.

– Die anaplerotische Behandlung mit
Triheptanoin (C7-Öl) zeigt mittel- und
langfristig Erfolge und stabilisiert den
metabolischen Zustand der Patient:innen.

– Die Früherkennung dieser Erkrankungen
ist durch das Neugeborenenscreening
möglich.

– Stillen/Ernährung mit Muttermilch stellt
bei betroffenen Säuglingen die adäquate
altersentsprechende Ernährungsform dar.

den der jüngsten Mitglieder unserer Ge-
sellschaft bei [12, 14].

Fazit

Zusammenfassend lässt sich sagen, dass
LC-FAODs seltene genetische Erkrankun-
gen sind, die den Abbau von langkettigen
Fettsäurenbeeinträchtigen.DasNeugebo-
renenscreening spielt eine entscheidende
Rolle bei der frühzeitigen Identifikation
dieser Störungen, idealerweise noch be-
vor Symptomeauftreten. Durch die zeitna-
he Diagnose können lebensrettende Maß-
nahmen eingeleitet werden, um schwer-

wiegendeKomplikationenwieHypoglykä-
mie und Kardiomyopathie zu verhindern.

Insbesondere bei LC-FAOD hat die
Ernährung daher einen wichtigen Stel-
lenwert. Das Stillen stellt eine optima-
le Ernährungsform dar, da Muttermilch
die Anforderungen an die Fettsäurezu-
sammensetzung besser erfüllen kann
als Standard-Säuglingsnahrung [14]. Bei
Neugeborenen mit LC-FAOD erfordert
die Ernährung jedoch spezielle Anpas-
sungen, und es kann notwendig sein,
spezielle Supplemente (wie Triheptanoin)
einzuführen, um den Fettstoffwechsel zu
unterstützen [5, 6].

Insgesamt betont die Integration von
LC-FAOD in das Neugeborenenscreening
die Bedeutung frühzeitiger Diagnosen
und Interventionen. Das Stillen bleibt
eine wichtige Ressource, aber bei die-
ser spezifischen Gruppe erfordert die
Ernährung oft eine individualisierte Her-
angehensweise, um optimale Ergebnisse
für die Gesundheit und Entwicklung der
betroffenen Kinder zu gewährleisten.
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Abstract
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Breastfeeding. Case Report

A male newborn, the second child of non-consanguineous parents, was delivered by
scheduled caesarean section at 38+ 6 weeks of gestation with a birth weight of 3340g.
Remarkable symptoms, including recurrent vomiting, episodes of hypoglycemia,
and a weight loss of over 10%, manifested as early as the 4th day of life. The infant
was transferred to a medical center with a neonatal intensive care unit for further
evaluation. Newborn screening (NBS) results arrived on the 5th day of life, indicating
a long-chain fatty acid oxidation disorder (LC-FAOD). Comprehensive metabolic
investigations and genetic diagnostics were initiated, confirming the diagnosis of
LCHAD deficiency over the course of the evaluation. During the hospital stay, the
focus was on regular breastfeeding sessions to prevent catabolic phases. The infant
was transferred to the regular ward on the 12th day of life and discharged on the
14th day. Multidisciplinary care, regular medical monitoring, and tailored nutrition
played a crucial role in the successful management of this rare congenital metabolic
disorder. NBS holds significant importance in the early detection of manageable
inborn metabolic disorders. LC-FAODs disrupt the breakdown of fatty acids and can
lead to severe health issues. While symptoms vary, close collaboration among various
medical professionals is required. Breastfeeding in newborns is considered adequate,
age-appropriate nutrition, providing numerous health benefits for both the child and
mother, including promoting the bond between them. The unique composition of
breast milk adapts to the child’s needs. The case underlines the importance of NBS,
collaboration among different medical disciplines, and the role of breastfeeding,
triheptanoin supplementation in the course of the disease, and adapted nutrition in
dealing with LC-FAODs. Early diagnosis and a comprehensive approach are crucial for
optimal care and quality of life.
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