Dédicné poruchy metabolismu

Poruchy metabolismu aminokyselin

PKU, tyrosinémie, homocystinurie,
alkaptondrie, albinismus

Poruchy metabolismu cukrd
galaktosémie, hereditdrni intolerance
fruktdzy, glykogendzy
Poruchy metabolismu tuki

B oxidace MK, hyperlipoproteinémie,
hyperlipidemie

Wilsonova nemoc
Cysticka fibrdza




Dédi¢né poruchy metabolismu (DPM)

> Snizeni Ci zvySeni aktivity nékterého enzymu
Ci porucha transportniho proteinu =>
nerovnovaha v biochemickych pochodech =>
|nedc:(s‘ra’rek/ nadbytek metabolitt ¢i skodlivych
dte

> Rozsahla skupina vice nez 450 onemocnéni -
vyznamne se podili na nemocnosti a Umrtnosti
déti i dospélych

> Vznik - genetické faktory + zevni prostiedi
> V CR se rodi 0,75% déti s DPM




Dédi¢né poruchy metabolismu (DPM)

> Klinické projevy

Velmi heterogenni - dle postizeného enzymu
Manifestace v ranném véku, nékdy i pozdéji
Zcela charakteristické, jindy nespecifické a pozdéji poskozeni
urcité funkce
Casto manifestace DPM v souvislosti se zahdjenim vyzivy Ci
Zmenami ve vyzivé
Akutni, zachvatovité ¢i chronické
« Akutni - 1. rok Zivota - DPM Zivin

> Dg. DPM

Labor. vys. krve, moce, mozk. moku
Histolog., enzymaticka vysetreni
Genetickad vysetreni

> Lécba

Pouze cast |éCitelnd, jind jen castecné ovlivnitelna
Dietni Ié€ba - u enzymatickych poruch Zivin

NEkdy nutnd eliminaéni lé€ba (hromadéni metabolita)
Enzymova substituéni 1é¢ba




Dietni lécba u DPM aminokyselin a
organickych kyselin

Uprava vysokych &i nizkych hladin AMK, org. kyselin &i jejich metabolit

Poddvdni specifickych kofaktort enzymatickych reakci
« Pyridoxin - pyridoxin senzitivni homocystinurie
« Tetrahydrobiopterin - nékteré formy hyperfenylalaninémie
« Hydroxycobalamin - metylmalonova acidurie...

Detailni znalost AMK sloZeni podavanych potravin

Dle individudlni tolerance a dle aktivity zbyt. enzymu - sniZzeny prijem B
ve stravé 0,4 - 1,2 g B/kg/d

Pro udrZeni DB - smés esencidlnich L-AMK + minerdly + stop. prvky +
vitaminy

Lécba - celoZivotni + pravidelné kontroly

Monitoring metabolickych parametrd, rist a vyvoj, KO, albumin,
ferritin, Ca metabolismus, jodurie.




Fenylketonurie (PKU) -
hyperfenylalaninémie typ I

Vyskyt 1:10 000

Porucha aktivity fenylalaninhydroxyldzy (PAH) v jatrech -
blokuje preménu fenylalaninu — tyrosin => hromadéni
fenylalaninu a jeho metabolita v krvi, | c tyrosinu

Dg

« 4-6.den po narozeni krev z patic¢ky - kazdy novorozenec

Lécba
o Celozivotni dieta - nizkofenylalaninova vyziva se | piijmem B (o 80%)
 Individudlni omezeni
« Tolerance fenylalaninu 12 - 24 mg/kg

Suplementace AMK bez fenylalaninu + ionty + stopové prvky +
vitaminy

Progndza
« V¢as dg. - dobrd

« Pozdé¢ dg. a bez diety - psychomotorickd retardace, oligofrenie,
epilepsie, ekzémy, zdpach moci a potu po mysing, riziko poskozeni
plodu v téhotenstvi s rist. Retardaci a mikrocefalii a VV srdce




Obsah fenylalaninu v potravindch

Druh potraviny

Obsah Phe mg/100

Druh potraviny Obsah Phe mg/100

g potraviny g potraviny
maso veplové primér 604 chléb 450
maso hovezi prumér 853 brambory nové 88
kufe 795 brambory X.-XIT. 123
filé 610 brambory I.-IIT. 145
mléko 145 brambory k jaru 172
jogurt 251 kv€tdk 77
syr Eidam 1445 mrkev 35
vejce 702 petriel 154
mdslo 34 celer 78
mouka polohrubd 520 CoCka 1177
ryZe 350 jablko 15
t€stoviny 680 bandn 55
peCivo 340 pomeranC 50




Vhodné a nevhodné potraviny pro

PKU
> Zakazané potraviny

Maso, masné vyrobky, vejce, mléko a mlécné vyrobky, pecivo,
cukrovinky (cokolada a zel. bomb.), orechy, mak, susene ovoce,
obiloviny, lusténiny, ndpoje (light, slazené aspartamem)

> Potraviny vhodné v omezeném mnozstvi 5
Brambory a bramborové vyrobky, ryze, ovoce, zelenina, kecup,
horcice, majonéza

> Potraviny vhodné, |ze podavat bez omezeni
Cukr a cukrovinky (med, dZemy, ovocné Zelé, fonddn, tvrdé kyselé
bonbény, ovocné lipo), tuky, nizkobil. pecivo (tmavy i svétly chléb
PKU, kr'ehl?'l chléb Protam, sladké pecivo - ovocny chlebicek, linecké
pecivo, sladké keksy, medovnicky ), kompoty, zeleninovy bujon,
obiloviny (téstoviny PKU \(}aolévkove nudle, hvezdicky, musle, kolinka,
fleky), mouka Apromix,  Vitaprotam, na zahusténi - Maizena,
Solamyl, pudinkovy prdsek




Priklady potravin pro
nizkobilkovinnou dietu

**Obsah
Nazev vyrobku *Obsah bilkovin Fenylalanin(Phe)

Apromix 1 kg - peéivovd smés 0,4 16
Vitaprotam 500g - smés na peéeni chleba a

peciva 0,3 22
Téstoviny 250g - kolinka, vl. nudle, fleky,

vietena, musle ..... 0,4 20
Spagety, zdvitky Aprocel 250g 0.4 15
Ryze Aproten 500g 0,6 40
Kiehky chléb Protam 60g 0,9 28
Lp Flakes lupinky 340g 0,5 20
Lp Drink napoj 400g - plnohodnotna nahrada

mléka 0,5 20
Chléb ¢erstvy 650g 0,2 20
Pecivo bulky 4x 40g 0.4 20
Medovniéky 200g 0,3 27
Piskoty 100g 0,2 4




Tyrosinémie typ I

> Porucha akftivity fumarylacetoacetathydroxylazy
(FAH) (tvorba a hromadéni sukcinylacetonu -
extrémne toxicky)

> Projevy
« Déti bez v€as zahdjené lécby - ledvinové a jaterni selhani
« Déti s pozdéjsim zacdtkem obtizi - jaterni fibrdza, cirhéza,
hepatocelul. karcinom

> Lécba
 Eliminace sukcinylacetonu
« Farmakologicka |é¢ba - na snizeni tvorby sukcinylacetonu
« Dieta - nizkobilkovinnd dieta se | tyrosinu a fenylalaninu
« Suplementace AMK bez tyrosinu a fenylalaninu




Homocystinurie

> Porucha aktivity B-cystathion syntetazy
(transsulfurace methioninu na cystein)

> Projevy

V batolecim ¢&i piedskolnim veku

Glaukom, porucha dusevniho vyvoje, akutni trombembolické
pithody, metabolickd osteopatie

> Dg.: 1 ¢ methioninu a homocysteinu, | ¢ cysteinu +
enzym. vys.
> Léc¢ba

Upravit hl. AMK

Zabranit progres

Pyridoxin - u déti 300-600 mg/d

Dieta se | B a methioninu - dle individ.tolerance

Podavani EAMK bez methioninu + ionty + stop. prvky +
vitaminy + cystein(esencidlni pro tyto nemocneg

Kyselina listova




>

>

>

Dietni lécba u galaktosémie

Porucha aktivity galaktézy-1-P-uridyltransferazy

=> hromadéni galaktéza-1-P
V jatrech metabolizace - galaktitol = toxicky na
hepatocyty, neurony, Tubu%cirnf bb. ledvin, katarakta
Vyskyt: 1:60 000
Priznaky:

« novorozenec: 4.-9. den zivota na mlécné vyzive - zvraceni
hepatomegalie, ikterus, letargie, kiece

Dg.:
o galaktitol v moci, galaktdza-1-P v ery, enzym. vys
Dietni lé¢ba:

« Vysadit mlécnou vyzivu (laktéza = glukdza + galaktdza)
o Piisnd bezlaktézovd dieta

» Dieta celozivotni




Dietni Ié¢ba u intolerance
fruktozy

> 3 enzymatické poruchy

> Hereditarni intolerance fruktozy

« Porucha aktivity fruktdéza-1,6-bisfosfatdzy aldoldzy (aldoldza
B) v jdtrech, ledvindch a tenkém streve

 Projevy: zvraceni, hypoglykémie, prujmy, neprospivdni
> Porucha aktivity fruktéza-1,6.difosfatdazy
« Porucha glukoneogeneze => hypeventilace, hypoglykémie,
acidéza
« Lécba: odstranit sacharézu, omezit ptijem fruktdzy
> Benigni fruktozurie

« Porucha aktivity fruktokindzy, zvysené vylucovani fruktdzy
moci

« Nevyzaduje |é¢bu




Glykogendzy

> Porusena degradace glykogenu nebo i jeho
syntézy
> Glykogendzy jaterni, svalové, generalizované

> Dieta - u jaterni formy
« Omezit prijem tuku, laktézy, sachardzy a fruktézy

» Kalorickad potreba hrazena maltodextriny a skroby,

v noci kontinudlné nasogastrickou sondou vyZziva
(30% E)




Dietni Ié¢ba u poruch B-oxidace
MK

Systém reakci, pri kterych se postupné zkracuji MK a
uvoliuje se Acetyl-CoA

B-oxidace - podili se na zajisténi energetickych potieb
organismu v obdobi nala¢no a pii hladovéni

Energet. zdroj pro srdce a sval. tkan, zdroj ketolatek
pro neurony

Je zndmo vice nez 21 riiznych poruch -oxidace MK
Projevy razné: poruchy védomi, kiece, hepatomegalie,
kardiomyopatie

Dietni |éc¢ba: zabranit hladoveni, ne pokles glykémie
VyZiva s omezenim tukii a 1- 2 porce jidla v noci




Hyperlipoproteinémie

Dkle Evropské spolecnosti pro aterosklerézu se rozdeéluji do tri
skupin:

Hypercholesterolémie

« 1 celkového a LDL cholesterolu
Kombinovana hyperlipidémie

o 1 cholesterolua TAG
Hypertriacylglacerolémie

o 1 TAG, normdlni cholesterolémie

Déti: casto geneticky podklad

Dospéli: sekunddrni puvod (DM, nefropatie, hypotyredza,
metabol. vady, obezita, ment. anorexie, léky - anabolika,
kortikoidy)




Hyperlipoproteinémie

> NeJhOJne,]a lipidova porucha u déti - alimentarni
hypercholesterolémie - 1 TAG a cholesterolu.

> Pricina:
o 25% ptejiddni
o Rizikové rodiny: dédi¢nd porucha
> Lécba:
> nizkocholesterolova dieta
o udéti B 14-15%, T do 30%, S 48-50%
« Cholesterol 150 - 300 mg/d nebo

100 mg/1000kcal/d
« Sportovni aktivity




Y VY

Wilsonova nemoc

Porucha transportu médi s jejim néslve.dr(\j/mv o
hromadénim v organismu (jatra, pozdéji dalsi tkané)
meéd’ - ve vysokych davkach - toxicka (DDD 0,75
mg/d)
Vyskyt: 1:30 000
Priznaky: | hl. ceruloplasminu, 1 vylu¢ovdni medi moci
Lécba:

« penicilamin, tetrahydromolybdendt amonny

« Zn - snizuje absorpci meédi ve stieve - udrzovaci terapie

« Dieta - zndt obsah Cu ve vod¢ (ne vic nez 0,2ppm), vynechat

jatra a uUsttice
o Dalsi potraviny s vyssim obsahem Cu: kutrata, parmezdn,

Iué‘réy?iny, cerstvé houby, ¢okoldda, kakao, vlasské a burské
orechy




Cysticka fibroza
> = mukoviscidéza

> Porucha transportu elektrolytu
chloridovym kandlem v membrane )
epitelialnich bunék => chronické obstrukéni
on. Plic, insuficience zevni sekrece
pank;'ea'l'u, GI projevy, vysoka c elektrolyti
v potu

> Stav vyzivy: zdlezi na ném rist a vyvoj ditéte,
kvalitu a délku zivota




> Pri

Cysticka fibroza

1znaky:

Malnutrice (insuf. pankreatu - 90% nem.) - maldigesce,
malabsorpce tuki a vit. rozp. V tucich

Nechutenstvi, nékdy zvraceni pri kasli

Chron. plicni nemoc vede k anorexii (1 metabol-energ. ndroky)
Ztrata B (hnis. sekret z plic)

Nékdy DM, jaterni cholestdza

> Dobry stav vyzivy, zlepSeni respir. onemocnéni -
prevenhvnlcharakfer

> Spatny stav vyzivy - rizikovy faktor pro chron.
infekce




Cysticka fibroza

> Lécba:
o Lécba pankreatické insuficience- pankreat.
Enzymy
« Stanoveni energ. potreby, zhodnoceni stavu
vyzivy, hl. elektrolytu, ABR...

. 1B, 1 T (az 40-45% E), MCT tuky

T minerdla a stop. prvka (NA, Cl, Ca, P, Mg,
Zn, Se, Fe) a vitamina (vit. A, D, E, K

« Vldknina, probiotika




