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DDěědidiččnnéé poruchy metabolismu (DPM)poruchy metabolismu (DPM)

�� SnSníížženeníí čči zvýi zvýššeneníí aktivity naktivity něěkterkteréého enzymu ho enzymu 
čči porucha transportni porucha transportníího proteinu ho proteinu =>=>
nerovnovnerovnovááha v biochemických pochodech ha v biochemických pochodech =>=>
nedostatek/nadbytek metabolitnedostatek/nadbytek metabolitůů čči i šškodlivých kodlivých 
lláátek tek 

�� RozsRozsááhlhláá skupina vskupina vííce nece nežž 450 onemocn450 onemocněěnníí ––
významnvýznamněě se podse podííllíí na nemocnosti a  na nemocnosti a  úúmrtnosti  mrtnosti  
dděěttíí i dospi dospěělýchlých

�� Vznik Vznik –– genetickgenetickéé faktory + zevnfaktory + zevníí prostprostřřededíí
�� V V ČČR se rodR se rodíí 0,75% d0,75% děěttíí s DPM s DPM 



DDěědidiččnnéé poruchy metabolismu (DPM)poruchy metabolismu (DPM)

�� KlinickKlinickéé projevyprojevy
�� Velmi heterogennVelmi heterogenníí –– dle postidle postižženenéého enzymuho enzymu
�� Manifestace v rannManifestace v rannéém vm věěku, nku, něěkdy i pozdkdy i pozděějiji
�� Zcela charakteristickZcela charakteristickéé, jindy nespecifick, jindy nespecifickéé a pozda pozděěji poji pošškozenkozeníí

ururččititéé funkcefunkce
�� ČČasto manifestace DPM v souvislosti se zahasto manifestace DPM v souvislosti se zaháájenjeníím vým výžživy  ivy  čči i 

zmzměěnami ve výnami ve výžživivěě
�� AkutnAkutníí, z, zááchvatovitchvatovitéé čči chronicki chronickéé

�� AkutnAkutníí –– 1. rok 1. rok žživota ivota –– DPM DPM žživinivin

�� Dg. DPMDg. DPM
�� LaborLabor. vy. vyšš. krve, mo. krve, močče, e, mozkmozk. moku. moku
�� Histolog., enzymatickHistolog., enzymatickáá vyvyššetetřřeneníí
�� GenetickGenetickáá vyvyššetetřřeneníí

�� LLééččbaba
�� Pouze Pouze ččáást lst lééččitelnitelnáá, jin, jináá jen jen ččáástesteččnněě ovlivnitelnovlivnitelnáá
�� DietnDietníí llééččba ba –– u enzymatických poruch u enzymatických poruch žživinivin
�� NNěěkdy nutnkdy nutnáá eliminaeliminaččnníí llééččba (hromadba (hromaděěnníí metabolitmetabolitůů))
�� EnzymovEnzymováá substitusubstituččnníí llééččbaba



DietnDietníí llééččba u DPM aminokyselin a ba u DPM aminokyselin a 
organických kyselinorganických kyselin

�� ÚÚprava vysokých prava vysokých čči ni níízkých hladin AMK, zkých hladin AMK, orgorg. kyselin . kyselin čči jejich metaboliti jejich metabolitůů
�� PodPodáávváánníí specifických specifických kofaktorkofaktorůů enzymatických reakcenzymatických reakcíí

�� PyridoxinPyridoxin –– pyridoxinpyridoxin senzitivnsenzitivníí homocystinuriehomocystinurie
�� TetrahydrobiopterinTetrahydrobiopterin –– nněěkterkteréé formy formy hyperfenylalaninhyperfenylalaninéémiemie
�� HydroxycobalaminHydroxycobalamin –– metylmalonovmetylmalonováá acidurieacidurie……

�� DetailnDetailníí znalost AMK sloznalost AMK složženeníí podpodáávaných potravin vaných potravin 

�� Dle individuDle individuáálnlníí tolerance a dle aktivity zbyt. enzymu  tolerance a dle aktivity zbyt. enzymu  -- snsníížžený pený přřííjem B jem B 
ve stravve stravěě 0,4 0,4 –– 1,2 g B/kg/d1,2 g B/kg/d

�� Pro udrPro udržženeníí DB DB –– smsměěs esencis esenciáálnlníích Lch L--AMK + minerAMK + mineráály + stop. prvky + ly + stop. prvky + 
vitaminy vitaminy 

�� LLééččba ba –– celoceložživotnivotníí + pravideln+ pravidelnéé kontrolykontroly

�� Monitoring  metabolických parametrMonitoring  metabolických parametrůů, r, růůst a vývoj, KO, albumin, st a vývoj, KO, albumin, 
ferritinferritin, Ca metabolismus, , Ca metabolismus, joduriejodurie..



FenylketonurieFenylketonurie (PKU) (PKU) ––
hyperfenylalaninhyperfenylalaninéémiemie typ Ityp I

�� Výskyt 1:10 000Výskyt 1:10 000
�� Porucha aktivity Porucha aktivity fenylalaninhydroxylfenylalaninhydroxyláázyzy (PAH) v j(PAH) v jáátrech trech ––

blokuje blokuje ppřřememěěnnuu fenylalaninufenylalaninu →→ tyrosintyrosin =>=> hromadhromaděěnníí
fenylalaninufenylalaninu a jeho metabolita jeho metabolitůů v krvi, v krvi, ↓↓c c tyrosinutyrosinu

�� Dg. Dg. 
�� 44--6.den po narozen6.den po narozeníí krev z patikrev z patiččky ky –– kakažždý novorozenecdý novorozenec

�� LLééččbaba
�� CeloCeložživotnivotníí dieta dieta –– nníízkofenylalaninovzkofenylalaninováá vývýžživa se iva se ↓↓ ppřřííjmem B (o 80%)jmem B (o 80%)
�� IndividuIndividuáálnlníí omezenomezeníí
�� Tolerance  Tolerance  fenylalaninufenylalaninu 12 12 –– 24 mg/kg24 mg/kg
�� SuplementaceSuplementace AMK  bez AMK  bez fenylalaninufenylalaninu + ionty + stopov+ ionty + stopovéé prvky + prvky + 

vitaminyvitaminy

�� PrognPrognóózaza
�� VVččas dg. as dg. –– dobrdobráá
�� PozdPozděě dg. a bez diety dg. a bez diety -- psychomotorickpsychomotorickáá retardace, oligofrenie, retardace, oligofrenie, 

epilepsie, ekzepilepsie, ekzéémy, zmy, záápach mopach močči a potu po myi a potu po myššininěě, riziko po, riziko pošškozenkozeníí
plodu v tplodu v těěhotenstvhotenstvíí s rs růůst. Retardacst. Retardacíí a mikrocefalia mikrocefaliíí a VV srdcea VV srdce



Obsah Obsah fenylalaninufenylalaninu v potravinv potravinááchch

50pomeranč340pečivo

55banán680těstoviny

15jablko350rýže

1177čočka520mouka polohrubá

78celer34máslo

154petržel702vejce

35mrkev1445sýr Eidam

77květák251jogurt

172brambory k jaru145mléko

145brambory I.-III.610filé

123brambory X.-XII.795kuře

88brambory nové853maso hovězí průměr

450chléb604maso vepřové průměr

Obsah Phe mg/100 
g potravinyDruh potravinyObsah Phe mg/100 

g potravinyDruh potraviny



VhodnVhodnéé a nevhodna nevhodnéé potraviny pro potraviny pro 
PKUPKU

�� ZakZakáázanzanéé potravinypotraviny
Maso, masnMaso, masnéé výrobky, vejce, mlvýrobky, vejce, mlééko a mlko a mlééččnnéé výrobky, pevýrobky, peččivo, ivo, 

cukrovinky (cukrovinky (ččokolokolááda a da a žžel. bomb.), oel. bomb.), ořřechy, mechy, máák, suk, suššenenéé ovoce, ovoce, 
obiloviny, luobiloviny, luššttěěniny, nniny, náápoje (poje (lightlight, slazen, slazenéé aspartamemaspartamem))

�� Potraviny vhodnPotraviny vhodnéé v omezenv omezenéém mnom množžstvstvíí
Brambory a bramborovBrambory a bramborovéé výrobky, rývýrobky, rýžže, ovoce, zelenina, kee, ovoce, zelenina, keččup, up, 
hohořčřčice, majonice, majonéézaza

�� Potraviny vhodnPotraviny vhodnéé, lze pod, lze podáávat bez omezenvat bez omezeníí
Cukr a cukrovinky (med, dCukr a cukrovinky (med, džžemy, ovocnemy, ovocnéé žželeléé, fond, fondáán, tvrdn, tvrdéé kyselkyseléé
bonbbonbóóny, ovocnny, ovocnéé lipolipo), tuky, ), tuky, nníízkobzkobííll. pe. peččivo (tmavý i svivo (tmavý i svěětlý chltlý chlééb b 
PKU, kPKU, křřehký chlehký chlééb b ProtamProtam, sladk, sladkéé pepeččivo ivo -- ovocný chlebovocný chlebííčček, lineckek, lineckéé
pepeččivo, sladkivo, sladkéé keksy, keksy, medovnmedovnííččkyky ), kompoty, zeleninový buj), kompoty, zeleninový bujóón, n, 
obiloviny (tobiloviny (těěstoviny PKU (polstoviny PKU (poléévkovvkovéé nudle, hvnudle, hvěězdizdiččky, muky, muššle, kolle, kolíínka, nka, 
fleky), mouka fleky), mouka ApromixApromix, , VitaprotamVitaprotam, na zahu, na zahuššttěěnníí -- Maizena, Maizena, 
SolamylSolamyl, pudinkový pr, pudinkový prášášekek



PPřřííklady potravin pro klady potravin pro 
nníízkobzkobíílkovinnoulkovinnou dietudietu

40,2Piškoty 100g

270,3Medovníčky 200g

200,4Pečivo bulky 4x 40g

200,2Chléb čerstvý 650g

200,5
Lp Drink nápoj 400g - plnohodnotná náhrada 

mléka

200,5Lp Flakes lupínky 340g 

280,9Křehký chléb Protam 60g

400,6Rýže Aproten 500g

150,4Špagety, závitky Aprocel 250g

200,4
Těstoviny 250g - kolínka, vl. nudle, fleky, 

vřetena, mušle .....

220,3
Vitaprotam 500g - směs na pečení chleba a 

pečiva

160,4Apromix 1 kg - pečivová směs

**Obsah 
Fenylalanin(Phe)*Obsah bílkovinNázev výrobku



TyrosinTyrosinéémiemie typ Ityp I
�� Porucha aktivity Porucha aktivity fumarylacetoacetfumarylacetoacetááthydroxylthydroxyláázyzy

(FAH) (tvorba a hromad(FAH) (tvorba a hromaděěnníí sukcinylacetonusukcinylacetonu ––
extrextréémnmněě toxický)toxický)

�� ProjevyProjevy
�� DDěěti bez vti bez vččas zahas zaháájenjenéé llééččby by –– ledvinovledvinovéé a jaterna jaterníí selhselháánníí
�� DDěěti s pozdti s pozděějjšíším zam začčáátkem  obttkem  obtíížžíí –– jaternjaterníí fibrfibróóza, cirhza, cirhóóza, za, 

hepatocelulhepatocelul. karcinom. karcinom

�� LLééččbaba
�� Eliminace Eliminace sukcinylacetonusukcinylacetonu
�� FarmakologickFarmakologickáá llééččba ba –– na snna sníížženeníí tvorby  tvorby  sukcinylacetonusukcinylacetonu
�� Dieta  Dieta  -- nníízkobzkobíílkovinnlkovinnáá dieta  se dieta  se ↓↓ tyrosinutyrosinu a a fenylalaninufenylalaninu
�� SuplementaceSuplementace AMK bez AMK bez tyrosinutyrosinu a a fenylalaninufenylalaninu



HomocystinurieHomocystinurie
�� Porucha aktivity Porucha aktivity ßß--cystathioncystathion syntetsyntetáázyzy

((transsulfuracetranssulfurace methioninumethioninu na cystein)na cystein)
�� ProjevyProjevy

�� V V batolecbatolecíímm čči pi přřededšškolnkolníím vm věěkuku
�� Glaukom, porucha duGlaukom, porucha dušševnevníího vývoje, akutnho vývoje, akutníí trombembolicktrombembolickéé

ppřřííhody, metabolickhody, metabolickáá osteopatieosteopatie
�� Dg.:Dg.: ↑↑ c c methioninumethioninu a  a  homocysteinuhomocysteinu, , ↓↓ c cysteinu + c cysteinu + 

enzym. vyenzym. vyšš..
�� LLééččbaba

�� Upravit hl. AMKUpravit hl. AMK
�� ZabrZabráánit progresnit progres
�� PyridoxinPyridoxin –– u du děěttíí 300300--600 mg/d600 mg/d
�� Dieta se Dieta se ↓↓ B a B a methioninumethioninu –– dle dle individindivid.tolerance.tolerance
�� PodPodáávváánníí EAMK bez EAMK bez methioninumethioninu + ionty + stop. prvky + + ionty + stop. prvky + 

vitaminy + cystein(esencivitaminy + cystein(esenciáálnlníí pro tyto nemocnpro tyto nemocnéé))
�� Kyselina listovKyselina listováá



DietnDietníí llééččba u ba u galaktosgalaktoséémiemie

�� Porucha aktivity galaktPorucha aktivity galaktóózyzy--11--PP--uridyltransferuridyltransferáázyzy
=>=> hromadhromaděěnníí galaktgalaktóózaza--11--PP

�� V jV jáátrech trech metabolizacemetabolizace –– galaktitolgalaktitol = toxický na = toxický na 
hepatocytyhepatocyty, neurony, , neurony, tubultubuláárnrníí bbbb. ledvin, katarakta. ledvin, katarakta

�� Výskyt: 1:60 000 Výskyt: 1:60 000 
�� PPřřííznaky: znaky: 

�� novorozenec: 4.novorozenec: 4.--9. den 9. den žživota na mlivota na mlééččnnéé vývýžživivěě –– zvracenzvraceníí
hepatomegaliehepatomegalie, , ikterusikterus, letargie, k, letargie, křřeeččee

�� Dg.: Dg.: 
�� galaktitolgalaktitol v mov močči, galakti, galaktóózaza--11--P v P v eryery, enzym. vy, enzym. vyšš

�� DietnDietníí llééččba: ba: 
�� Vysadit mlVysadit mlééččnou výnou výžživu (laktivu (laktóóza = glukza = glukóóza + galaktza + galaktóóza)za)
�� PPřříísnsnáá bezlaktbezlaktóózovzováá dietadieta
�� Dieta celoDieta celožživotnivotníí



DietnDietníí llééččba u intolerance ba u intolerance 
fruktfruktóózyzy

�� 3 enzymatick3 enzymatickéé poruchyporuchy
�� HereditHereditáárnrníí intolerance fruktintolerance fruktóózy zy 

�� Porucha aktivity fruktPorucha aktivity fruktóózaza--1,61,6--bisfosfatbisfosfatáázyzy aldolaldoláázyzy ((aldolaldoláázaza
B) v jB) v jáátrech, ledvintrech, ledvináách a tenkch a tenkéém stm střřevevěě

�� Projevy: zvracenProjevy: zvraceníí, hypoglyk, hypoglykéémie, prmie, průůjmy, neprospjmy, neprospíívváánníí
�� Porucha aktivity fruktPorucha aktivity fruktóózaza--1,6.1,6.difosfatdifosfatáázyzy

�� Porucha Porucha glukoneogenezeglukoneogeneze =>=> hypeventilacehypeventilace, hypoglyk, hypoglykéémie, mie, 
acidacidóózaza

�� LLééččba: odstranit sacharba: odstranit sacharóózu, omezit pzu, omezit přřííjem fruktjem fruktóózyzy
�� BenignBenigníí fruktozuriefruktozurie

�� Porucha aktivity Porucha aktivity fruktokinfruktokináázyzy, zvý, zvýššenenéé vyluvyluččovováánníí fruktfruktóózy zy 
momoččíí

�� NevyNevyžžaduje laduje lééččbubu



GlykogenGlykogenóózyzy

�� PoruPoruššena degradace glykogenu nebo i jeho ena degradace glykogenu nebo i jeho 
syntsyntéézyzy

�� GlykogenGlykogenóózyzy jaternjaterníí, svalov, svalovéé, generalizovan, generalizovanéé
�� Dieta Dieta –– u jaternu jaterníí formyformy

�� Omezit pOmezit přřííjem tukjem tukůů, lakt, laktóózy, sacharzy, sacharóózy a fruktzy a fruktóózyzy
�� KalorickKalorickáá potpotřřeba hrazena maltodextriny a eba hrazena maltodextriny a šškroby, kroby, 

v noci kontinuv noci kontinuáálnlněě nasogastrickounasogastrickou sondou výsondou výžživa iva 
(30% E)(30% E)



DietnDietníí llééččba u poruch ba u poruch ßß--oxidace oxidace 
MKMK

�� SystSystéém reakcm reakcíí, p, přři kterých se postupni kterých se postupněě zkracujzkracujíí MK a MK a 
uvoluvolňňuje se Acetyluje se Acetyl--CoACoA

�� ßß--oxidaceoxidace –– podpodííllíí se na zajise na zajiššttěěnníí energetických potenergetických potřřeb eb 
organismu v obdoborganismu v obdobíí nalanalaččno a pno a přři hladovi hladověěnníí

�� EnergetEnerget. zdroj pro srdce a sval. tk. zdroj pro srdce a sval. tkááňň, zdroj , zdroj ketolketoláátektek
pro neuronypro neurony

�� Je znJe znáámo vmo vííce nece nežž 21 r21 růůzných poruch zných poruch ßß--oxidace MKoxidace MK
�� Projevy rProjevy růůznznéé: poruchy v: poruchy věědomdomíí, k, křřeečče, e, hepatomegaliehepatomegalie, , 

kardiomyopatiekardiomyopatie
�� DietnDietníí llééččba: zabrba: zabráánit hladovnit hladověěnníí, ne pokles glyk, ne pokles glykéémiemie
�� VýVýžživa s omezeniva s omezeníím tukm tukůů a 1a 1-- 2 porce j2 porce jíídla v nocidla v noci



HyperlipoproteinHyperlipoproteinéémiemie
�� Dle EvropskDle Evropskéé spolespoleččnosti pro aterosklernosti pro ateroskleróózu se rozdzu se rozděělujlujíí do tdo třříí

skupinskupin::

�� HypercholesterolHypercholesteroléémiemie
�� ↑↑ celkovcelkovéého a LDL cholesteroluho a LDL cholesterolu

�� KombinovanKombinovanáá hyperlipidhyperlipidéémiemie
�� ↑↑ chocholelesterolu a TAGsterolu a TAG

�� HypertriacylglacerolHypertriacylglaceroléémiemie
�� ↑↑ TAG, normTAG, normáálnlníí cholesterolcholesteroléémiemie

�� DDěěti: ti: ččasto genetický podkladasto genetický podklad

�� DospDospěěllíí: sekund: sekundáárnrníí ppůůvod (DM, vod (DM, nefropatienefropatie, , hypotyrehypotyreóózaza, , 
metabolmetabol. vady, obezita, ment. anorexie, l. vady, obezita, ment. anorexie, lééky ky –– anabolika, anabolika, 
kortikoidy)kortikoidy)



HyperlipoproteinHyperlipoproteinéémiemie
�� NejhojnNejhojněějjšíší lipidovlipidováá porucha u dporucha u děěttíí –– alimentalimentáárnrníí

hypercholesterolhypercholesteroléémiemie -- ↑↑ TAG a cholesterolu.TAG a cholesterolu.
�� PPřřííččinaina::

�� 25% p25% přřeejjííddáánníí
�� RizikovRizikovéé rodiny: drodiny: děědidiččnnáá poruchaporucha

�� LLééččba: ba: 
�� nníízkocholesterolovzkocholesterolováá dietadieta

�� u du děěttíí B 14B 14--15%, T do 30%, S 4815%, T do 30%, S 48--50%50%
�� Cholesterol 150 Cholesterol 150 –– 300 mg/d nebo 300 mg/d nebo 
100 mg/1000kcal/d 100 mg/1000kcal/d 

�� SportovnSportovníí aktivity aktivity 



WilsonovaWilsonova nemocnemoc
�� Porucha transportu mPorucha transportu měědi  s jejdi  s jejíím nm náásledným sledným 

hromadhromaděěnníím v organismu (jm v organismu (jáátra, pozdtra, pozděěji dalji dalšíší tktkáánněě))
�� mměďěď –– ve vysokých dve vysokých dáávkvkáách ch –– toxicktoxickáá (DDD 0,75 (DDD 0,75 

mg/d)mg/d)
�� Výskyt: 1:30 000Výskyt: 1:30 000
�� PPřřííznaky: znaky: ↓↓ hl. hl. ceruloplasminuceruloplasminu, , ↑↑ vyluvyluččovováánníí mměědi modi moččíí
�� LLééččba: ba: 

�� penicilaminpenicilamin, , tetrahydromolybdentetrahydromolybdenáátt amonnýamonný
�� ZnZn –– snisnižžuje absorpci muje absorpci měědi ve stdi ve střřevevěě –– udrudržžovacovacíí terapieterapie
�� Dieta Dieta –– znznáát obsah t obsah CuCu ve vodve voděě (ne v(ne vííc nec nežž 0,2ppm), vynechat 0,2ppm), vynechat 

jjáátra a tra a úúststřřiceice
�� DalDalšíší potraviny s vypotraviny s vyššíšším obsahem m obsahem CuCu: ku: kuřřata, parmezata, parmezáán, n, 

luluššttěěniny, niny, ččerstverstvéé houby, houby, ččokolokolááda, kakao,  vlada, kakao,  vlaššskskéé a burska burskéé
oořřechyechy



CystickCystickáá fibrfibróózaza
�� = = mukoviscidmukoviscidóózaza

�� Porucha transportu   elektrolytPorucha transportu   elektrolytůů
chloridovým kanchloridovým kanáálem v membrlem v membráánněě
epiteliepiteliáálnlníích bunch buněěk k =>=> chronickchronickéé obstrukobstrukččnníí
on. Plic, insuficience zevnon. Plic, insuficience zevníí sekrece sekrece 
pankreatu, GI projevy, vysokpankreatu, GI projevy, vysokáá c elektrolytc elektrolytůů
v potuv potu

�� Stav výStav výžživy: zivy: zááleležžíí na nna něěm rm růůst a vývoj dst a vývoj dííttěěte, te, 
kvalitu a dkvalitu a déélku lku žživotaivota



CystickCystickáá fibrfibróózaza
�� PPřřííznaky: znaky: 

�� MalnutriceMalnutrice ((insufinsuf. pankreatu . pankreatu –– 90% 90% nemnem.) .) –– maldigescemaldigesce, , 
malabsorpcemalabsorpce tuktukůů a vit. a vit. rozprozp. V tuc. V tucííchch

�� NechutenstvNechutenstvíí, n, něěkdy zvracenkdy zvraceníí ppřři kai kaššlili
�� ChronChron. plicn. plicníí nemoc vede k anorexii nemoc vede k anorexii ((↑↑ metabolmetabol--energenerg. . nnáárokyroky))
�� ZtrZtrááta B (hnis. sekret z plic)ta B (hnis. sekret z plic)
�� NNěěkdy DM, jaternkdy DM, jaterníí cholestcholestáázaza

�� Dobrý stav výDobrý stav výžživy, zlepivy, zlepššeneníí respirrespir. onemocn. onemocněěnníí ––
preventivnpreventivníí charaktercharakter

�� ŠŠpatný stav výpatný stav výžživy ivy –– rizikový faktor pro rizikový faktor pro chronchron. . 
infekceinfekce



CystickCystickáá fibrfibróózaza

�� LLééččba:ba:
�� LLééččba pankreatickba pankreatickéé insuficienceinsuficience-- pankreatpankreat. . 
EnzymyEnzymy

�� StanovenStanoveníí energenerg. pot. potřřeby, zhodnoceneby, zhodnoceníí stavu stavu 
vývýžživy, hl. elektrolytivy, hl. elektrolytůů, ABR, ABR……

�� ↑↑ B, B, ↑↑ T (aT (ažž 4040--45% E), MCT tuky45% E), MCT tuky
�� ↑↑ minermineráállůů a stop. prvka stop. prvkůů (NA, Cl, Ca, P, Mg, (NA, Cl, Ca, P, Mg, 
ZnZn, Se, , Se, FeFe)  a vitamin)  a vitaminůů (vit. A, D, E, K(vit. A, D, E, K

�� VlVlááknina, knina, probiotikaprobiotika


