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Folinsäure-Therapie bei Kindern und Jugendlichen mit Kearns-Sayre-Syndrom 
und zerebraler Folatdefizienz 

 
Liebe Eltern, liebe Familien, 
 
wir, die Klinik für Kinder- und Jugendmedizin und das Studienzentrum der Universitätsmedizin Göttingen (UMG), 
möchten Sie auf unsere Arzneimittelstudie „mitoFolat“ bei Kindern und Jugendlichen mit Kearns-Sayre-Syn-
drom (KSS) aufmerksam machen. Ziel dieser Studie ist es, die klinischen Wirkungen einer Folinsäure-Therapie 
bei Kindern und Jugendlichen mit KSS zu untersuchen, bei denen ein Folsäuremangel im Nervenwasser nach-
gewiesen ist.  
 
Das Kearns-Sayre-Syndrom ist eine mitochondriale Erkrankung, die gekennzeichnet ist durch: CPEO (Chronisch-
progrediente Ophthalmoplegie), Ptosis, Netzhautveränderungen und Beginn vor dem 18. Lebensjahr PLUS ei-
nem oder mehreren Nebenkriterien: Kleinwuchs, Hormonstörungen, Schwerhörigkeit, Kleinhirn-Symptome, 
Reizleitungsstörungen des Herzens, erhöhter Eiweißgehalt im Nervenwasser. Bei der Mehrzahl der KSS-Patien-
ten ist eine Erniedrigung der Folsäure-Stoffwechselprodukte im Nervenwasser (sekundärer zerebraler Folat-
mangel) nachweisbar. In der Literatur sind die Effekte einer Fol- bzw. Folinsäure-Therapie anhand von Einzelfall-
beobachtungen und kleineren unkontrollierten Studien nicht eindeutig. 
 
Die mitoFolat-Studie ist eine randomisierte, kontrollierte, verblindete Interventionsstudie mit 2 Parallelgruppen 
und einer Studiendauer von 18 Monaten. In beiden Gruppen wird über 12 Monate Folinsäure verabreicht und 
6 Monate ohne Therapie beobachtet, aber in unterschiedlichen Reihenfolgen. Unser Ziel ist es, die Daten von 
18 Kindern und Jugendlichen vollständig zu erheben. Die Studie wird in Deutschland an 8 kinderneurologischen 
Kliniken angeboten. Sie wird ausschließlich durch Mittel der Deutschen Forschungsgemeinsacht (DFG) finan-
ziert. 
 
Die Einschlusskriterien sind:  
• Altersgruppe 6 – 17 Jahre  
• Klinisch definiertes Kearns-Sayre-Syndrom  
• Beginn der klinischen Symptome vor dem 12. Lebensjahr 
• Nachweis einer der mit dem Kearns-Sayre-Syndrom assoziierten Gendefekte der mitochondrialen DNS 

(Deletionen bzw. Duplikationen, Punktmutationen in tRNA-Genen)  
• Erniedrigung des Folsäuremetabolits 5-Methyltetrahydrofolat (5MTHF) im Nervenwasser. 
 
Unser Ziel ist es, insgesamt 18 Kinder und Jugendliche in die Studie aufzunehmen. Wir bitten Sie um Ihre Un-
terstützung, sprechen Sie uns gerne direkt an: 
Studienleitung:    Frau Prof. Dr. J. Gärtner und Herr Prof. Dr. E. Wilichowski  
Studienorganisation:    Dr. med. A. Knorr alexandra.knorr@med.uni-goettingen.de  
Tel.-Nr., Emailadresse der Studie:  0551/39 67019, mitofolat@med.uni-goettingen.de 
Klinik für Kinder- und Jugendmedizin, Universitätsmedizin Göttingen, Robert-Koch-Straße 40, 37075 Göttingen. 
 
Wir freuen uns über jede Kontaktaufnahme und stehen für Fragen sehr gerne zur Verfügung. 
 
Vielen Dank! 
 
 
Prof. Dr.med. Ekkehard Wilichowski       Dr.med. Alexandra Knorr 
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