Metabolické poruchy

Psychopedie 4
Mgr. Jana Srbkova




Co je metabolismus?

e ,Metabolismus je dej, pri kterem v tele
vznikaji latky potrebné pro zivot a soucasnée
zanikaji ty, jez uz nemayji uplatneni. Harmonie
mezi tvorbou a odbouravanim zajistuje
idealni vnitrni prostredi.”



Dedicné metabolické poruchy

e \/ soucCasné dobe rozeznavame vice nez 850
metabolickych poruch a onemocneni, z nichz
léCitelnych nebo ovlivnitelnych dietou je pribliznée
100.

e O techto poruchach jiz davno neplati, ze jsou tak
vzacne.

e PFi soutasné porodnosti v CR se odhaduje, Ze se

Kazdym rokem narodi kolem 1 000 déti s DMP.

e Kazda DMP je ruzné tézka, ma rdznou progndzu, a
muze se projevit (manifestovat) nebo diagnostikovat
V jiném veku.




Lécba DMP

e DMP neni mozné v souCasne dobe IéCit Ieky a jedinou
moznosti jejich |éCby je prisna nizkobilkovinova dieta se
snizenym obsahem prirozenych bilkovin nebo
aminokyselin.

e Celkova potreba bilkovin musi byt doplfiovana a
nahrazovana umelou smesi esencialnich aminokyselin
(preparatl) bez prislusné aminokyseliny.

e LécCba DMP neni levnou zalezitosti (napf. roCni naklady
na lecbu jednoho pacienta s fenylketonurii jsou vice nez
250 tisic KC a pro typ | vice nez jeden milion KC).

e Lécba se provadi ve CR ve 3 specializovanych centrech -
VSeobecné fakultni nemocnici v Praze, ve FN Kralovské
Vinohrady (pouze fenylketonurie) a ve FN Brno (pouze
fenylketonurie.




e Fenylketonurie (zkratkou PKU - phenylketonuria) je
vrozena metabolicka porucha, kdy postizenym chybi
v jatrech dulezity enzym pro zpracovani
aminokyseliny fenylalaninu -
fenylalaninhydroxylaza.

e FENYLALANIN — je jedna z dvaceti aminokyselin, z
nichz jsou sestaveny retezce molekul bilkovin rostlin
| zivoCichu. Ve stravé Clovéka je fenylalanin
pritomen prakticky vsude.

e \/ podstate to znamena vyloucCeni bilkovin z
prirozenych zdroju potravin.



e Fenylketonurie postihuje priblizne 1 dite z 10
000.

e Metabolismus Cloveka s fenylketonurii je
poskozovan pritomnosti vyssiho mnozstvi
fenylalaninu, ktery se v jeho téle nerozklada a
uklada se predevsim v mozku, Cimz dochazi
K rychlému poskozeni CNS s mnoha
dusledky.



Projevy fenylketonurie

e Dite postizeno touto chorobou zacne behem 1.
meésice zaostavat, béhem 6. az 12. mésice dochazi
ke grand-mal krecim a to nekolikrat denne.

e PriléCbé kreCi postizeny nereaguje na lécbu
antiepileptiky.

e Na kuzi se mohou vyskytovat ekzémy, dité je
neklidne, agresivni, apaticke, ma svetlou plet, svetle
oCi, vlasy kvuli nedostatku melaninu.

e Pokud se na onemocneni neprijde vcas, nebo se
nedodrzuje dieta, dite se stava mentalne postizené,
dochazi k mikrocefalii, opozdéenemu
psychomotorickeému vyvoii.



Diagnostika fenylketonurie

e Od roku 1975 se provadi novorozenecky sreening, a
to u vSech Cerstve narozenych deti, ktery vCas
pripadnou metabolickou poruchu odhali.

e Diagnostika se provadi vysSetrenim pritomnosti
fenylalaninu v kapilarni krvi,odebirané z patiCky
novorozence mezi 4. — 6. dnem po narozeni.

e Sreening v tehotenstvi se provadi tehdy, kdyz se v
rodiné jednoho z rodi¢u fenylketonurie vyskytuje.



Dieta pri fenylketonurii

e Pacienti s fenylketonurii musi ze stravy vynechat
potraviny obsahuijici bilkoviny:
maso, mleko a mlécnée vyrobky, vejce
obilniny, orechy, lusténiny,
vetsSinu cukrovinek,
vétSina druhu zeleniny.

e Co vilastné mohou fenylketonurici jist?

Specialni potraviny pro PKU dietu (vetSinou ve
specializovanych prodejnach zdraveé vyzivy),

med, dZzemy, kompoty

tuky rostlinné i zivocisné (sadlo, maslo),

vybrané druhy zeleniny (Spenat, kapusta, zeli aj.) a ovoce
(banany, mandarinky, pomerance).



e Galaktosemie je pouze jedna z mnoha dédicnych
chorob poruchy latkové vymeny, ktera je
autosomalne recesivne dedicna.

e PriCinou galaktosemie je nedostatecna aktivita
enzymu s komplikovanym nazvem galaktosa-1-
fosfat — urdyltrasferasa (zkratka GALT). Tim je
blokovana chemicka premena galaktozy, ktera
vznika travenim mlecného cukru, na glukozu.

e Poruchou funkce enzymu vznikaji latky latkoveé
vymeny (galaktitol, galaktosa-1-fosfat), jez se
hromadi v krvi a tkanich a vedou k poskozeni
ruznych organu.



Prevalence galaktosemie

e Galaktosemie je vzacne onemocneni -
nejCasteji se uvadi frekvence onemocneni od
1:40 000 -1 :80 000, coz umoznuje Cetnost
genu v populaci 1/150.

e Mnohem vice je vSak nosicu. Odhaduje se,
Ze k nim patri kazdy 110.



Diagnostika glaktosemie

Celopopulacni novorozenecky screening
galaktosemie je provadén v mnohych statech svéta,
v nasi zemi screening galaktosemie dosud neni
bézny (prevazné z financnich duvodu).
Zodpovednost za vCasne urcenou diagndzu stale
zustava na pediatrech.

Stanoveni diagnozy galaktosemie neni lehke,
protoze jde o velice vzacné onemocneni.

Hrozi proto nebezpeci, ze spravna diagnoza
choroby je urCena az ve fazi, kdy jiz doslo

K ireverzibilnim (nezvratnym) organovym zmeénam
na mozku, jatrech nebo CoCce ocCni (katarakta).



Lécba galaktosemie

e Jedna se o bezgalaktézovou a bezlaktézovou
dietu - mlécné cukry a galaktozu obsahuje
hlavne mleko, vsechny druhy mlecnych
vyrobku, lusténiny, vnitfnosti aj.

e Pri podezreni na galaktosemii u novorozence
se ihned ukoncuje kojeni. Kojenci dostavaji
misto mleka hydrozylaty kaseinu —
Nutramigen a Nutrinol aj.



Projevy galaktosemie

e Dite s galaktosemii je nejprve jako kazde
jiné, ale pozdeji, zhruba ke konci prvniho
tydne zivota, se zacnou projevovat prvni
symptomy onemocneni:

odmitani potravy a neprospivani,

zvraceni,

ruzné dalsi priznaky tézkého poskozeni jater
(zloutenka, zvetseni jater ).



Projevy galaktosemie

e psychomotorické opozdéni,

mentalni retardace (obvykle od pasma lehkého
podpruméru po STMR),

neurologické syndromy,

opozdény vyvoj redi,

verbalni dyspraxie,

dysfunkce vizualné percepcniho razu,
snizujici se 1Q s pfibyvajicim vékem,
mensi vzrust,

maly obvod hlavy,

kostni abnormality.



Mukopolysacharidoza (MPS)

e MPS je dusledkem poruchy metabolismu sacharidu.

e Jde o poruchu nekterého z enzymu podilejiciho se na
premené mukopolysacharidu na latky, které by mély
byt z tela odstraneny.

e Vlivem narustajiciho hromadéni meziproduktu latkove
vymeny dochazi narustajicim projevum onemocnéni
S postupujicim vékem. | '

e MPS se vyskytuje v sedmi ruz-
nych formach a vsechny,
krome MSP Il, jsou dedicné
(autosomalne recesivne).




Formy mukopolysacharidozy

Jednotlivé formy mukopolysacharidosy se od sebe
iSi v typu chybéjiciho enzymu a hlavné ve svych
projevech.

MPS | — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie syndrom
PS || — Hunter syndrom

PS Il — Sanfilippo syndrom

PS |V — Morquios syndrom

PS VI — Maroteaux-Lamy syndrom

PS VII — Sly syndrom

= < << <



Etiologie a lécba +

e Nelze presne odhadnout jak je MPS Cetnym
onemocnenim.

e Podet nemocnych déti v CR se odhaduje
maximalne na nékolik desitek.

e Bohuzel, ucCinna leCba neexistuje, ac vyzkum
pokraCUJe stale dopredu. |

e Neustalé hromadeni latek |
v téle vede u vétsiny typu |
onemocneni k predcas-
nemu umrti.




Projevy a diagnostika

e Je velmi obtizné odhalit nemoc v jeji poCatecni fazi.

e Dite se vyviji v mezich normy — bezpriznakove
obdobi (1. faze)

e ODbtize nastavaji obvykle mezi tfetim az Sestym
rokem zivota (progrese — 2.faze nemoci).

e Jako u vSech chronicky nemocnych deti
s postizenim funkce centralni nervove soustavy
dochazi ke komplikacim nepriznivym pro kvalitu
zivota. Tim je myslena ztrata hygienickych
navyku, hybnosti, komunikaénich dovednosti
atd.



Projevy mukopolysacharidozy

e V druhé fazi se dité zaCne zastavovat ve vyvaoji,
stava se velmi neklidnym, ztraci potfebu spanku, je
inkontinentni a postupnée u ného dojde k ubytku
vsech rozumovych schopnosti.

e Ve treti fazi nemoc zasahuje pohybovy aparat -
(samostatna chiuze — chuze s oporou — upoutani
na invalidni vozik, na luzko), k porucham rustu,
prijmu potravy, k problémum s dychanim a srdcem.

e Rychlost progrese je zavisla na danem typu MPS.

e V konecna fazi nemoci prestavaji fungovat organy
K zivotu nezbytné a u rady deti dochazi k umrti mezi
3. a 20. rokem zivota.



Obcanské sdruzeni

e Spolecnost pro mukopolysacharidosu
e "Neni nadeje, zbyva laska".




