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Osnova prednasky

= Definice

= Poruchy prijmu potravy (PPP)
* Hyponutrice
* Hypernutrice

" Jiné poruchy
* Met. Sacharidu
* Met. LipidQ
* Met. Proteinu
» Poruchy metabolismu hemu




i
B O T 10

* Metabolismus a jeho poruchy se dotykaji vSech organovych systémd,
protoze reguluje energetickou bilanci celého organismu.

Definice

* Priciny vzniku MO
* 1. Naruseni regulace metabolismu

2. Poruchy slozek metabolickych drah (enzymd, receptord,
transportéru)

3. Poruchy vyzivy - poruchy kvantitativniho a kvalitativniho slozeni
potravy



Poruchy priimu potravy (PPP)




slozeni potravy
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* Hyponutrice _ i A
10 Differences between Kwashiorkor and Marasmus

www.majordifferences.com
 Karence N Comparison Table

Kwashiorkor

* Malnutrice

belly Kwashiorkor
' | it develops in children whose diets It is due to deficiency of proteins and Marasmus
i M a ra S m u S ; \ are deficient of protein. calories. o
/ | It occurs in children between 6 It is commeon in infants under 1 year of :,:';,'.,-I':_'”"”"
. ; i | months and 3 years of age. age, J
o Kwa S h I O r ko r b/ : "’ | Subcutaneous fat is preserved. Subcutaneous fat is not preserved.
' | Oedema is present. Oedema is absent

,__Enlar__g.ed fattg‘_li'..*er. | No fatt_g_liuer. B

| Ribs are not very prominent. Ribs become very prominent.
| Lethargic Alert and irritable.
| Muscle wasting mild or absent. Severe muscle wasting

ltchy rash | Poor appetite. Voracious feeder.
| The person suffering from The person suffering from Marasmus
Kwashiorkor needs adequate needs adequate amount of protein,
Xerosis amounts of proteins. fats and carbohydrates.

Kwashiorkor vs Marasmus

Poor wound healing



KWASHIORKOR VS MARASMUS

In preschoal children (1 » In weakened infants{<1
5 years of age) ,"—H year old)
Due to low protein intake . - * Due to low calorie intake
Mild growth retardation ! » Severe growth retardation
Mild reduction in body = Severe reduction in body
weight weight

* Protruding abdomen and * Shrunken abdomen and
subcutaneous fat subcutaneous fat not
reserved preserved

* Ribs not very prominent * Prominent ribs

= Poor appetite i = Voracious feeder

* Enlarged fatty liver \ r Mo fatty liver

* Dedema present | Oedema not present

* Moonfacies \ An old man like face

* Sparse hair | ) Mo hair changes noted
Flaky paint-like skin Dry and wrinkled skin
Lethargic Alert but irritable
Reguires adequate : ; Requires adequate
amount of protein amount of protein, fat and

KwaShlorkor carbohydrate arasmus
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Anorexie a bulimie

* anorexia nervosa je porucha prijmu potravy, kdy postizeny vyrazne
omezuje mnozstvi konzumovaneho jidla. Krome toho pacient(ka)
nekdy nasazuje dalsi ,opatreni”, kterymi si udrzuje podvahu, napfr.
vyvolava zvraceni. Po nejaké dobé& se onemocnéni pomerne
zretelne projevi, a to extremni vyhublosti postizeneho

* Bulimie (neboli mentalni bulimie, lat. bulimia nervosa) se
vyznacuje zachvaty prejidani, kdy postizeny behem kratke doby
zkonzumUJe velké mnozstvi jidla. Poté se ruznymi zpusoby snazi
,r,]odc[m’t) nasledky svého konani (tzn. pfirustek hmotnosti, tfeba i jen
rozici

» Jde o okruh onemocnéni, kam patri mentalni anorexie (odmitani
jidla), bulimie (zachvaty prejldanl a zvraceni) — a takeé prejidani
spojene s jinymi psychickymi poruchami, napriklad se stresem.



Mozek a nervova soustava
potize se soustfedénim,
strach z rdstu hmotnosti,
smutek, vznétlivost,
naladovost, horsi se paméf,
Ubytek inteligence

Viasy
sldbnou, ldmou se,
paddgji

Srdce

nizky krevni tlak, zpomaleny
tep, buseni na hrudi,
selhdni srdecni innosti

Krev

anemie (chudokrevnost),
zvyseny choresterol, snizené
mnoZstvi drasliku (vede

k srdecnim poruchdam)

Streva
zacpa, nadymdani

Svaly a klouby
ochablé svaly,
ofeklé klouby

Ledviny

ledvinové kameny,
selhani ledvin

(z nedostatku tekutin)

Télesné tekutiny
nedostatek drasliku,
hor¢iku a sodiku

- vede k rozvratu
metabolismu

Hormony

ztrdta menstruace,
osteroporéza (fidnuti
kosti), zpomaleni

i zastaveni télesného
rostu, neplodnost,

v pfipadé otéhotnéni
vysokeé riziko potratu,
poporodni deprese

Koze
sucha plef, snadno
se tvoff modfiny,

« ladmavost nehtd,

ochlupeni po celém
téle, pocity chladu

Infografika vznikla jako soucast obrazové prilohy é. Cisla bulletinu Kolibrik.

Mozek a nervovd soustava
deprese, potize se soustfede-
nim, strach z ristu hmotnosti,

Uzkosti, z&vraté, ndladovost,
nizké sebevédomi, stud

Srdce
nizky krevni tlak, zpomaleny
tep, selhdni srdeéni Einnosti

Krev
anemie (chudokrevnost),
snizené mnoZstvi drasliku

(vede k srde&nim poruchdm)

Stieva
z4acpa, projem,
nadymdani, kiece v brfise

Svaly a klouby
ochabilé svaly,
oteklé klouby

Télesné tekutiny
dehydratace,
nedostatek drasliku,
hor¢iku a sodiku - vede
k rozvratu metabolismu

Volné ke stazeni na naserovnovaha.cz

RULIMIE

V' N

Oblic¢ej
oteklé tvdre,
problemy s pleti

Usta

zvysend kazivost
zubU, vyssi citlivost
na studené a horké,
krvéceni dasni

Hrdlo a jicen
bolestivé, drazdive,
nebezpedi protrzeni,
zvraceni krve

1aludek

zanéty, viedy,
Zpomalené traveni,
nebezpedi praknuti

" pii prejedeni

Hormony
nepravidelnd
mensfruace
nebo jeji ztrdta

Kuie
suchd klze






Poruchy kvantitativniho a kvalitativniho
slozeni potravy

- ceho je z epidemiologického hlediska ve
svete vic?

obezity podvyzivy



Poruchy kvantitativniho a kvalitativniho
slozeni potravy

- ceho je z epidemiologického hlediska ve
svete vic?

obezity podvyzivy
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O b e Z I ta — & _ Genetic variation

= Em.rlrf:nrlltm?.-r'ut)ﬂ:ﬂwﬂt!r
:::;1 Stress \}. ~ i ;l;:i—;a_A Toxins ,
* Def. - syndrom charakterizovany T g

nadmeérnou kumulaci energetickych Epigenetic mechanisms
zasob ve formeé télesného tuku

* Obezita tedy znamena zmnozeni
tu kOVé tké né Histone modification

* V CR trpi rGznou mirou obezity asi 30 %
obyvatel

* Spusoby diagnostiky
e Skryta obezita
e DUvody vzniku

Obesity

* Pfesahy (pro¢ nas zajima?)



Intrauterine
conditions

Epigenetic
mechanisms

Environmental
factors

TDNA methylation

i% Histone modification

miRNA

Genetic
variation

/

Modification of
obesity-related gene
expression

J
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OBESITY



Morfologické hodnoceni stupne obezity

» BMI (Body Mass Index)
= télesna vaha [kg] / télesna vyska”2 [m] (u dospélych)

* Percentilove grafy BMI u deti (do skupiny deti s nadvahou radime ty, ktere se radi k
90. percentilim a za obézni ty, které se radi hmotnosti nad 97. percentil)

 Nadvaha: muzi tuk > 20 %,
zeny tuk > 25%.
* Obezita: muzi tuk > 25 %,
zeny tuk > 30 % celkové télesné hmotnosti.

» Obvodu pasu (WC, Waist Circumference)

» Pomeér pasu a bokl (WHR, Waist-Hip Ratio)

* WHR = obvod pasu/ obvod bok

* normalni hodnoty u Zen jsou do 0,83 a u muzt 0,96

* zvySené riziko je pfi vysSim nez 0,84 u Zen a 0,97 u muzd.
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underweight

150

135

160
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170

175 180 185
height [£m]

190
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200
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» Méreni tloustky koznich fas
(+ Méreni obvodovych rozmért)

» Urcovani somatotypu

» Télesné sloZeni (DEXA, MRI, InBody, ...
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Jablko versus hruska
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Patogeneze

* Porucha lipogeneze a lipolyzy — prevaha anabolickych déju nad katabolickymi.

* lipogeneze — zvySeny presun TAG z krve do adipocytl aktivaci lipoproteinoveé
lipazy (LPL) inzulinem, kortikoidy, pohlavnimi hormony.
* lipolyza — Stepeni TAG v adipocytech hormon-sensitivni lipazou (HSL), aktivuji
ji katecholaminy a STH.
* Hormony tukové tkaneé — podle vztahu k inzulinu je muzeme rozdélit na dvé
skupiny:
e Zvysuijici inzulinorezistenci — TNF, resistin.
* Snizujici inzulinorezistenci — adiponektin, leptin.

* Kromé téchto hormonu se také uplatiuji jiné, které plsobi na rizna nervova
centra (orexin).

* Metabolicky (Reavenuv) syndrom - soubor pfiznaku, které se casto vyskytuji
spolecné a jsou nejcasteji komplikaci abdominalni obezity. Reaven mezi né zaradil
tyto slozky: Inzulinorezistence s hyperinzulinismem (diabetes mellitus druhého
typu), hypertenze, zvysené TAG, nizsi HDL.



Patogeneze vzniku obezity

e Prvotni pricinou zvysovani prevalence nadvahy a obezity je bilance mezi
energetickym priimem a energetickym vydejem, coz muze zapfricinit
zvysovani celkového energetického prijmu nebo snizeni energetického
vydeje.

* Druhotnou pricinou vzniku obezity jsou zmény ve chovani, enviromentalni
faktory, které mohou urychlit energeticky prijem a snizit energeticky
vyde;j.

Nadvaha a obezita se nedistribuuje rovhomeérné v ramci populacnich skupin!!!



* VEK - starnutim

- zpomaleni metabolismu a nedostatek pohybu. Lidé vSak konzumuiji
stejna jidla jako kdyz méli napr. 20 let se stava, ze ve véku 40 let zaCinaji
pribirat na hmotnosti.

* POHLAVI

- Co se tyka vlivu pohlavi na vznik obezity bylo zjisténo, ze muzi maji vyssi
klidovy metabolismus (spotreba energie pri odpocinku). Vyzaduiji tak vice
kalorii k udrzeni své télesné hmotnosti. U zen se hlavné v obdobi
menopauzy metabolismus zpomaluje. To je z¢asti duvod, pro¢ mnoho Zen
po menopauze tloustne.




Priciny a vznik obezity

* Primarni obezita

vznika pusobenim vliva dédi¢nych, psychickych, socialnich. Pfes znacny
pokrok v poznani regulace prijmu potravy, se nepodarilo objevit
jednoznacné zmeny, které by u lidi byly za obezitu zodpovedné.

 Sekundarni obezita

(pouze 3-5 %) doprovazi néktera onemocnéni endokrinniho systému,
hypothalamu aj. Prikladem muze byt snizena funkce stitné Zlazy
(hypotyredza), nadmeérna produkce hormonu kury nadledvin
(glukokortikoidu — Cushinguv syndrom) a ruzné vzacné syndromy.




. DEDIdV@ biologick{/ch a adoptivnich rodin
poskytuji dosl’e-a__gu]" ) uka_z ger Etlckych vlivech ve variacich indexu

telesné h’ﬁ‘gmost ____BNII s_.o.o}ha \ hg{ltablllty od 50 — 90 %, pricemz
zbyvajicirozptytse prlyx:l aa.ﬁyvum rostredi, sdileného at uz rodinnymi

prislusniky, .{w' udfT otlivge edbcky prokazanou se stala i
skutecn , I'i?ﬂ blofoglc da matka byla stihla, tak pravdépodobnost,
ze jeji dl'te ?‘Te 754
zjistenawyssi kcifela g othaQsti \li_e studii adoptovanyc‘r deéti s
3 iologickymirodici.

*Za nadvahu a obezitur

FCi &p Hﬁﬁe o polygenni
dedicnost. Existuje kolem 250 kandidatnich u,které se podileji na

S ol Ot.| je to podobné. Rovnez byla
adoptivnimrredici Ve'srovnanis, :
4ze bV o«fdr{'é"_éﬁ@tického hlediska
monogenni pricina, ale v prevazneé vets
rozvoji obezity. er,
/







*MESIC NAROZENI - Podle studii maji nejvétsi riziko ti, ktefi se narodili v zimé&. Je to
vysvétlovano spusténim adaptacnich mechanisml novorozeného organismu na chlad, ¢ehoz
dUsledky pretrvavaji do dospélosti.

* VYSOKA NEBO NiZKA PORODNIi HMOTNOST - mohou rovnéz zdvojnasobit riziko rozvoje
obezity.

*VIROVE INFEKCE - existuje nejméné 7 druh( virQ, které u experimentalnich zvifat zpUsobily
vznik obezity.

» Rada pozorovacich studii prokazala, Ze KOJENI ma protektivni (ochranny) u&inek v zavislosti
na vzniku nadvahy a obezity v pozdéjsim veku zivota.

 VZDELANI - existuji poznatky, Ze lep&i vzdélani ma asociaci s niz$i pravdépodobnosti rozvoje
obezity.

» PSYCHOLOGICKE FAKTORY rovné? ovliviiuji stravovaci navyky a obezitu (negativni emoce,
deprese, smutek nebo hnév zplUsobuje u 30 % lidi zachvatové prejidani).

« NEMOCI A LEKY - Napf. hormonalni problémy (hypotyredza), steroidy, antidepresiva, a jiné.
 ZIVOTNI STYL - VYZIVA - POHYB P¥i snizené fyzické aktivité dochazi ke zvyéeni hmotnosti
téla. Fyzicka aktivita vede nejen ke snizeni chuti k jidlu u obéznich jedinc(, ale zaroven
zvysuje schopnost téla prednostné metabolizovat tuk jako zdroj energie.




Vsechny zminéné rizikové
environmentalni a behavioralni
faktory zpusobuji zménu
struktury a vylucovani adipokinu

z tukoveé tkané. zaneéet, hypertrofii,
hyperplazii adipocytu.
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K jednotlivym rizikovym

obdobim rozvoje nadvahy a

obezity patri prenatalni obdobi,

obdobi dospivani (puberta) a to
predevsim u divek, obdobi
dospélosti, obdobi tehotenstuvi,
menopauza, obdobi, kdy jedinec
prestane kourit, ale i obdobi, ve
kterém jedinec pouziva léky s
zvysovani hmotnosti, ...



Epidemiologie obezity

e Vyskyt nadvahy a obezity se alarmujicim zpusobem zvysuje v nékterych
castech svéta. U populaci zijicich v zapadni a severni Evropé, Australii,
Kanadé a USA je prevalence obezity vysoka jak u muzl a zen, tak u déti.

 WHO odhaduje, ze v roce 2015 bude mit nadvahy priblizné 2,3 miliardy
lidi a vice nez 700 milionu bude obéznich.

% dospelej populicie ' y
klasifikovanej akoobézna

B o-5%
5-10%
10-15%
15-20%
20-25%
25-30%

P 20-35%

B - a5

Mo Data

Zdroj : World Health Organisation (WHQ), 2012**.




Zdravotni nasledky obezity

Nejméné 2,8 milionu. dospélé zemre rocné v disledku nadvahy nebo obezity. Z nich az 44
% lidi zemre na diabetickou zatéz typu 2, 23 % na ischemickou zatéz srdecnich onemocnéni
a 7 — 41 % na nadorové zatéze, které jsou zplisobeny nadvahou a obezitou.

* Metabolické komplikace: rezistence inzulinu, poruchy metabolismu lipidl, hyperurikémie.

* Endokrinni poruchy: hyperestrogenismus, hyperandrogeismus u zen, hypogonadismus u
muzU, funkéni hyperkortisolismus, hyposekrece ristového hormonu.

e Kardiovaskularni poruchy: vyskyt ICHS, hypertenze, snizena kontraktilita myokardu,
arytmie, mozkove cévni prihody.

* Respira¢ni onemocnéni: syndrom spankové apnoe.

* Gastrointestindlni poruchy: cholelitaza, pankreatitida.

* Gynekologické komplikace: poruchy cyklu, amenorea, infertilita.

* Onkologické komplikace: karcinom endometria, cervixu, vajecniku, prsu, karcinom
kolorektalni, zluniku, zluCovych cest, slinivky brisni, jater, karcinom prostaty.




* Ortopedické komplikace: onemocnéni kloubU, vbocend kolena.

* Kozni onemocnéni: ekzémy, mykozy, strie, celulitida, hypertrichoza, hirsutismus.
* Psychosocialni komplikace: diskriminace, deprese, uzkost, poruchy prfijmu potravy.

(Jednim z nejbolestivéjSich aspektu obezity muze byt emocionalni utrpeni. Obézni
lidé Casto Celi predsudkum a diskriminaci v praci, ve Skole, pfi hledani zaméstnaniav
socialnich situacich. Pocity zavrzeni, studu nebo deprese jsou bézné.)

* Chirurgicka a anesteziologicka rizika
* Jiné komplikace: edémy, horsi hojeni ran, Urazy,...

W=




Poruchy metabolismu sacharidu




Poruchy metabolismu sacharidu

* Z hlediska patofyziologického a klinického je nejvyznamnéjsi poruchou metabolismu
sacharidu diabetes mellitus

« Glykémie — koncentrace glukozy v krvi
(3,5 az 5,5 mmol/l)

Faktory ovlyvnujici glykemii:
* inzulin: glykémii snizuje (zvysSuje vstup a vyuziti glukézy v bunkach, zejména ve
svalové a tukové tkani)
« hormony zvysujici glykémii: - glukagon,
- rustovy hormon,
- glukokortikoidy,
- katecholaminy,

* pusobeni sympatického nervového systému.
» jatra: skladuiji i tvori glukdzu



Hyperglykemie

« Hyperglykémie je zvySena koncentrace glukozy (v krvi nad 7,0
mmol/l na lacno).

 Je zakladnim priznakem cukrovky (diabetes mellitus) Ci
iInzulinove rezistence.

* Dusledky hyperglykémie (zaviseji na jeji pfiCiné, délce trvani
a jejim stupni):

glykosurie, polyurie, zvysena zizen (polydypsie), ztratu energie,

zvysene riziko mocovych infekci, dehydratace, naruseni
vnitrniho

prostredi

* Dlouhodoba hyperglykemie pri Spatne kompenzaci diabetu
prispiva k vzniku chronickych komplikaci cukrovky (cévnich,
nervovvch ai ).




Hypoglykemie

= snizena koncentrace glukozy v krvi (pod 3,0 mmo/I)

* Nejcasteji vznika jako komplikace lécby diabetu 1.i 2. typu

* muze vznikat i u: tézsi otravy alkoholem (dochazi k blokovani syntézy
glukozy), u terminalniho jaterniho selhani (v jatrech se glukdza syntetizuje i
se zde skladuje v glykogenu), inzulinomu (trvala nadprodukce inzulinu),
nékterych vrozenych metabolickych chorob, popt. pri vyrazné fyzické
aktivité (spotreba glukdzy tkanémi, napr. u maraténskych bézcu). Vétsi
nachylnost k hypoglykémii je pfi nedostatecnosti kury nadledvin (vypadek
glukokortikoidu)

* Priznaky: slabost, unava, poceni, tres, nékdy krecCe, poruchy védomi az
koma

 Lécba spociva v podani cukru (ev. injekci glukagonu), nejlépe primo
glukozy.




Diabetes melitus

* Diabetes mellitus (zkratka DM), Cesky Uplavice cukrova, kratce cukrovka = souhrnny
nazev pro skupinu chronickych onemocneni, ktera se projevuji poruchou
metabolismu sacharidu

* dva zakladni typy: DM I. typu (niceny bunky slinivky brisni vlastnim imunitnim systemem)
a DM Il. typu (snizenou citlivosti tkani vlastniho tela k inzulinu) = dusledkem absolutniho
nebo relativniho nedostatku inzulinu = podobné priznaky, ale odlisné pricCiny vzniku

Priznaky

hyperglykémie

Zizen

Casté a vydatné moceni
hubnuti

* Unava

poruchy védomi
diabeticka ketoaciddza




Poruchy metabolismu lipidu




Poruchy metabolismu lipidu

 zdroj a zasoba energie ale i vyznam ve stavbé bunék a organu

* Poruchy ve sloZeni krevnich tukl jsou povazovany za vyznamny faktor
vzniku aterosklerézy a jejich komplikaci.

e chemicky ruznoroda skupina — TG, HDL, LDL, ...
* Projevy a dusledky hyperlipoproteinémii:

K hlavnim projevim hyperlipoproteinémii patfi urychlena aterosklerdza
a moznost vzniku akutni pankreatitidy.




Hypolipoproteinemie

* vzacneé poruchy s autozomalné recesivni dédi¢nosti se snizenou
koncentraci nekterych LP.

* lipidozy — geneticky podminéné enzymopatie narusujici metabolismus
ipidu. Dusledkem je obvykle stradani lipidu v urcitych organech
(tezaurdzy) a jejich rlzné zavazné poskozeni.

* Postizeny byvaiji jatra, slezina, retikuloendotelovy systém a rovnéz
CNS.

* Projevy jsou ruzné zavazné, formy zacinajicici v détstvi jsou obvykle
vyrazne tezsi nez formy v dospélosti (adultni).



Poruchy metabolismu proteinu




Poruchy metabolismu bilkovin a
aminokyselin

* Jde vétsinou o geneticky podminéné choroby, pri nichz je
mutovan urcity enzym nezbytny k spravnému metabolismu
dané aminokyseliny.

* PFiklady:
* Fenylketonurie
* Albinismus
* Alkaptonurie
* Mukopolysacharidozy
* Poruchy metabolismu hemu




Fenylketonurie (PKU)

* nejcastejsi MP aromatickych aminokyselin
e deficit fenylalaninhydroxylazy (PAH)
— hromadeéni fenylalaninu, nedostatek tyrosinu

e gen pro PAH — chromozom 12

* 1:10000
e Symptomy: svétlé vlasy a pokozka, modré oci, psychomotoricka a
mentalni retardace, mikrocefalie, epilepsie, retardace rustu, mohutny
hrudnik, Siroka ramena, uzsi paney, delsi koncetiny, u divek ukladani
tuku v oblasti bricha, hypoplazie skloviny, mezery, ploché nohy, sucha
kUze, moc, pot — zapach po mysich, kfece, zvraceni, strach, uzkost,
agresivita




! Dietary protein \

Phenylpyruvic +‘ Fhenylalanine\—f ,r’—-‘ Tyrosine \

acid

Phenylketonuria

l Melanin H Proteins l Dopamine




PHENYLKETONURIA (PKU) - Inherited Error

In Metabolism

l: Toxic levels of Phenylalanine (common protein]
amino acid) due to inability of body to convert

Babies Are Tested...

Can Cause... ’
A Formula Fed

- Mental Retardation

; N Breast Fed
- Convulsions ® \@®

- Behavior Problems

A minimum of 24 hrs

- Skin Rash after beginning milk.
- Musty Body Odor

Retest in
7-10 days to
catch earlier

Q false negatives.
* Dairy Products
* Dry Beans ®#*

e Nuts @@
*Eage CO

* Cereals, Fruits & Vegetables in Moderation x




Chest x-ray of case 3 who died of Fallot's
tetralogy. The picture exhibits vertebral
and rib malformations and fusions along
with thoracic scoliosis.

A 27-year-old man was screened at birth and was found to have a
borderline phenylalanine level. FLAIR (A), trace diffusion-weighted

(B), and ADC,, (C) images show extensive white matter abnormalities
with restricted diffusion.




Albinismus

* MP pigmentu — deficit enzymu tyrosinazy v
melanocytech zpUsobi nedostatec¢nou tvorbu
pigmentu melaninu.

* Uplné chybéni nebo deficit tyrozinazy
* chromozom 11q
* 1:20 000

Symptomy: bilo rizova plet, bilé
vlasy, rasy i oboci, cervené zornice,
svétle modré az prusvitné duhovky,
Silhani, fotofobie, chybi binokularni
vidéni.




* Okulokutanni — hypopigmentace kuze, vlasu, duhovky, oéniho pozadi,
svetloplachost, nystagmus, porucha zraku

* Okularni — pigmentace vlasu a kuze normalni, jen hypomelandza odci,
nystagmus, zmensena zrakova ostrost.




Alkaptonurie

* MP aromatickych aminokyselin

* absence homogentizat-1,2-dioxygenazy (HGO)
— hromadéni kyseliny homogentizové

* chromozom 3q

*1:100 000 az 1:250 000

* Symptomy: ochrondza (ukladani
modrastocernych c¢asti ve tkanich), ochronoticka
artropatie ( ) — degenerativni proces, postihuje
klouby, pater, novorozenecké obdobi —tmava
moc, zanechava hnedocerné skvrny




Alkaptonurie

« kalcifikace meziobratlovych plotének — zuzeni meziobratlovych
prostor — TV se sniziaz o 8 cm

 cerné kapky na rohovce, usnich boltcich, tmavy usni maz
 Kloubni postizeni: kolena, ramena, kycCle

* vysoky TK, onemocnéni srdce, tvorba mocCovych kamenu
* LécCba: lIéky jen na zmirneni bolesti, fyzioterapie

« DediCnost — autosomalne recesivni






Mukopolysacharidozy (MPS)

* MP mukopolysacharidu
e deficit lysosomovych enzymu

* = hromadeéni mukopolysacharidu v
lysosomech organu

e pét typu (I, 11, 1, 1V, VI)
* Symptomy: psychomotoricka retardace,
zakal rohovky, kraniofacialni dismorfie




Poruchy metabolismu hemu

* Porfyrie
* Srpkovita anémie

B chain 1 —ESPL ——— B chain 2

o chain 1
CCOOH COOH

(b)




Porfyrie

 Hem je tetrapyrol obsahujici atom zeleza. Vznika
nékolika (osmi) postupnymi reakcemi z jednoduchych
latek (glycinu a sukcinyl-CoA). Prekurzory jeho syntezy &
jsou porfyriny.

* MP porfyrinu — jeho hromadéni

* snizena aktivita uroporfyrinogendekarboxylazy

« 20 % AD dédicnost a 80% ziskana

« 1:5000 az 2 - 5:1000 000

« Symptomy: fotosenzitivita, hypertrichoza,
lehce zranitelna pokozka, tvorba puchyru.
blefarospasmus, brnéni koncetin. j

» Lecbha: venepunkce, antimalarika.

— Vampirismus???






Srpkovita anemie

Abnormalni hemoglobiny
(zména struktury)

* HbS: srpkovita anémie
* beta-globinovy gen — Glu6Val
 pricinou je mutace v kddujici sekvenci



http://images.google.com/imgres?imgurl=http://www.emedhome.com/docs/sc.jpg&imgrefurl=http://www.emedhome.com/features_article.cfm&h=250&w=196&sz=10&tbnid=2a8JAZoXJdEJ:&tbnh=105&tbnw=83&start=354&prev=/images?q=hemoglobin&start=340&hl=en&lr=&sa=N

Mutace Glu6Val (E6V) v beta-globinovém genu a srpkovita anémie

r Start of coding sequence

CAC GTG GAC TGA GGA CTC CTC
GTG CAC CTG ACT CCT GAG GAG

CAC GTG GAC TGA GGA CAC
GTG CAC CTG ACT CCT GIEG

A4
Amino acicl | yaline = Histicine = Leucine = Threonine = Proline ﬁ’E‘m e

SOquUence
Mutant Kosacikove erytrocyty



We didn't get into shape
in time for summer.

So our clothes can't
hide as much now.

£2020 The Awkuard Yeti

‘theAukwardYeticom

Hide as
much what? Fat! How long

have you been there?

Oh, Brain, don't worry!
I'm not embarrassed by you!
Who's up for a swim?

theAwkwardYeticom

Thanks, Fat!
Brain has been

Wow, Muscle,
you're looking
GREAT!

pushing me hard.

Bring it in! | am
SO PROUD of you!

ozornost

B'ﬁI:CEﬁ Fat? You weren't
5 ‘& supposed to be here!

What will
people think?

About

Sorry, Fat, but we're going
on a diet. Pack your things.

©2018 The Auwkward Yati

Did you know there's a
psychological benefit to having
one “cheat” day every week?

| suppose we can
ease up on the diet
and exercise for
the moment.

Hey, Fat, you're
looking trim!
Thanks!

‘theAukuardYeticon

About, you know..
About what? ™ = |

Psychological
benefit?

Big time! It helps
you stay on track!

And if one day is good, imagine
the benefit of SEVEN cheat
days per week!

WHAT HAVE
YOU DONE?!

theAwkwardYeticom

F'm watching you, Fat!

I'll be good!
Enjoy yourself!

2020 The Aukward Vet

‘thefkardYeticon

You're
mmph suffocating
me!

e
\
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FAT!

Sorry! Sometimes
I don't know my
own strength!

FAT! Where's
MUSCLE?

theAwkwardYeticom

[ kpze it's colder out
but I'm atil watching
you, Fat

wihat i fthaty
A Ej Sapater?
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=
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Fat seems to be under control,
so I'm going to approve one donut.

-l

HEY! YoU

LIED! May as well

have another!
Heh heh
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Fa#? Whared
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theAwkwardYeticom

theAwkwardYeticom
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theAwkwardYeticom

Come on, Muscle!
| know you're there!

Nope, it's just
me: FAT!

NOT FUNNY
You Two!
Show yourself
this instant!

&

%

@theAwkwardYeti



