Vrozené (metabolické) choroby

A. E. Garrod - 1908 - alkaptonurie,
cystinurie, pentosurie, albinismus
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Fenylketonurie (1 : 10 000)
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Galaktosemie (1 : 40 000) Intolerance fruktosy (1 : 200250 000)
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Fru-1-P = inhibice fruktosa-1-P-fosforylasy,
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Metabolismus purinu
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Hemoglobinopatie Hemoglobinopatie
m Kvalitativni — substituce aminokyseliny v m Kvalitativni — substituce aminokyseliny v
nékterém z Fetézcll hemoglobinu (Popsano pres nékterém z fetézcli hemoglobinu (Popsano pres
200 variant Hb). 200 variant Hb).

Mohou byt klinicky ,tiché", nebo dalekosahlé Mohou byt klinicky ,tiché", nebo dalekosahlé
dlsledky v dlsledku sniZzené rozpustnosti, dlsledky v disledku sniZzené rozpustnosti,
stability ¢i transportni kapacity pro O,. stability ¢i transportni kapacity pro O,.

- HbS (Val6Glu) — deoxyHb je
o 50x méné rozpustny nez , i
Sithe,” clouné asodované m Kvantitativni — thalasemie - ovlivnéna
) Lécba kyanatanem > rychlost syntézy nékterého z globinovych
- karbamoylderivat retézcl hemoglobinu.
HBM — nedostatek Nasledky zahrnuji nedostate¢nou
\ methemoglobinreduktasy erythropoesu, hemolysu a riizny stupefi
- anemie.
sl A Fi ) mScreening vsech narozenych déti (pozitivni je
CYSthka ﬁbrosa (1 : 3 000) podrobeno podrobnému vysetieni). Stanoveni nesmi byt
+ jedno z nejast&jsich autozomalné recesivnich monogennich falesné pozitivni ani negativni.
onemocnéni - kazdy 25. clovék v CR je zdravym nosiCem St ,
(45-50 déti s CF ro¢nd) mStanovent

ELFO, imunochemie, enzymova kinetika, molekularné

+ gen CFTR (ATP-vazajici kazetovy transmembranovy biologické metody

transportni protein) - objeven v r. 1989 - chloridovy kanal v

apikalni membrané epitelialnich bunék+ regulace funkce » Hromadeéni nadbytku meziproduktu daného
resorpcniho Na-kanalu + regulace objemu sekretu a absorpce enzymového sledu reakd (Gal - galaktosemie)

elektrolytl
» nadbytek substratu nebo produktl je vylucovan
organismem v chemicky nezménéné formé nebo formé

+ = tvorba abnormalné hustého hlenu (hl. dychaci a zazivaci chemicky zménéné, ale jinak neZ u pirozeného
systém) metabolismu (vyluCovani fenylpyruvatu u PKU)

% porucha ve vyméné iontd Cl;, Na* a vody = potni test

» Doba ¥ivota 30 — 40 let = nedostatek produktu alterované chemicke reakce.




LécCba

m Omezeni prisunu substratu

m Dodavani chybéjiciho produktu

m Dodavani vitaminovych kofaktord

m ZvySeni exkrece toxickych metaboliti
m Nahrada chybéjiciho proteinu

m Néhrada defektniho genu




