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UvoD

* Porucha metabolismu AK tyrosinu, ktery je vyznamny pro syntézu
napr. adrenalinu, dopaminu, noradrenalinu, melaninu a tyroxinu

e Tyrosin je castecne ziskavan potravou a castecné syntetizovan v
jatrech z fenylalaninu

* Autozomalné recesivni metabolické onemocnéni, vyskyt 1:50-100 000
 tyrosinémie |: porucha fumarylacetoacetathydroxylazy (FAH),
 tyrosinémie Il: porucha tyrosinaminotransferazy

* tyrosinémie lll: porucha 4-hydroxyfenylpyruvadehydrogenazy (4-
HPPD)
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TYROSINEMIE I

* Porucha fumarylacetoacetathydroxylazy (FAH): metabolizace tyrosinu v jatrechav
ledvinach na tkanovy toxin sukcinylaceton -> progredujici postizeni funkce jater a ledvin

. PFl'znarI:y postizeni jater patfi nechutenstvi, zvraceni, hepatomegalie, také dusevni
poruchy

e Postizeni ledvin az k metabolicka acidoza
» ,porfyricka krize“: projevy periferni neuropatie Ci paralytického ileu

* Diagnostika: akutni rozvrat vnitrniho prostredi, hepatopatie, koagulopatie, vysoky alfa-
fetoprotein, zvyseny tyrosin a methionin, zvySena sérova koncentrace sukcinylacetonu;
moc: zvysena koncentrace sukcinylacetonu

* Terapie: komplexni Iécba akutni krize v€. hemodialyzy, dlouhodobé nizkobilkovinna dieta
a suplementace esencialnich aminokyselin bez fenylalaninu a tyrosinu + farmakologicka
|éCba — inhibice degradace tyrosinu na urovni enzymu 4-HPPD - inhibice tvorby
sukcinylacetonu;

* Prognoza: pri v€asné diagnoze a lécbé dobra



TYROZINEMIE 11

* Deficit cytosolické frakce jaterniho enzymu tyrosinaminotransferazy
(mitochodrni isoenzym: normalni aktivita)

 V dusledku zvySené koncentrace tyrosinu je v organismu dekarboxylaci
zvysSovana koncentrace tyraminu

 Postizeni o€i, kize a CNS (dusSevni poruchy)

* Herpetiformni postizeni rohovky -> bolest oci, slzeni a fotofobie
* Hyperkeratdza dlani a chodidel.

* U poloviny pacientl: mentalni retardace

e Zvysené hladiny tyrosinu (vylucuje se zvysené i moci)

* Terapie: dieta bez fenylalaninu a tyrosinu.



TYROZINEMIE I1I

* Pfechodnad tyrozinemie u novorozencu (prvni dva tydny Zivota)

e Opozdéné zranim enzymu tyrozinaminotransferazy nebo 4-
hydroxyfenylpyruvatdioxygenazy v jatrech

* Problém prohlubuje nedostatek vitaminu C a vysoky prijem tyrosinu
mlékem

* Novorozenci maji pozitivni Guthrieho test, zachyti je obvykle
screening na fenylketonurii



JINE DRUHY TYROZINEMIE

* sekundarni hypertyrosinémie: projev hepatopatie u novorozencu
s vrozenou CMV infekci
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