Onemocnéni z poruch
metabolizmu

Poruchy metabolizmu lipidu
Porfyrie, hemochromatoza, Wilsonova choroba

Metabolicke poruchy kosti — osteoporoza,
osteomalacie

Amyloidoza



Lipidy a lipoproteiny

* triglyceridy — hlavni dodavatel energie v
lidském organizmu — estery glycerolu a
mastnych kyselin

* lipoproteiny
HDL — high density lipoproteins —
transportuje cholesterol alfa z periferie k
jaterni bunce — ochranny

LDL — low density lipoproteins —
transportuje cholesterol beta do periferie —
rizikovy

* VLDL, chylomikra



HDL-cholestérol

Elimination




Normalni hodnoty serovych tuku

TG — normalni rozpéti — 0,7-2,0 mmol/l,
hladina roste pfi pozivani zivocisnych tuku
a jednoduchych cukru

 cholesterol celkovy — normalni rozpeti 3,5-
5,0 mmol/l, pfi KVO pod 4,5 mmol/l

« HDL cholesterol — norma nad 1,7mmol/l

* LDL cholesterol — pod 3,5 mmol/l, pri KVO
pod 3,0 mmol/l



Poruchy metabolizmu lipidu

* primarni hyperlipoproteineémie — geneticky
podminene, obvykle spojeno s

DM, HT, hyperurikemii
— urychleni AS

» deleni dle Fredericksona

* typ | —chol v norme, TG zvysene — dedicné
onemocneni, hepatomegalie, abdominalni krize
s brisnimi kolikami, akutni pankreatitidy, neni
rizikove pro ICHS, lecCba dietou



dle Fredericksona

 typ lla — chol zvysen, TG v
norme — familiarni
hypercholesterolémie,
arcus lipoides corneae,

xantelasmata, rizikove pro
ICHS

 typ lIb — chol zvysen, Tg
zvyseny, casto s obezitou, =
diabetem, hypertenzi, Casty 8 S uaets
vyskyt AIM, AS g ¥
kondetinovych tepen




dle Fredericksona

* typ lll — chol az velmi zvysen, TG az velmi
zvyseny, pestré kozni projevy na kolenou a
hyzdich, Ccasté postizeni koronarnich tepen a
tepen DKK, | akutni pankreatitidy

» typ IV —chol lehce zvysen, TG stredne zvyseny,
zhorsuje zevni privod alkoholu, zvlasté u pijaku
piva, moznost akutni pankreatltldy, ICHS, HT,
dna

* typ V — chol lehce zvysen, TG velmi zvyseny, u
obéznich muzu, ktefi konzumuji nadbytek tuku a
sacharidu, steatoza jater, diabetes,
hepatomegalie, xantomatoza



Cile lecby

» v soucCasné dobé duraz na realné hladiny HDL,
LDL cholesterolu, TG v seru, vypocet
aterogennich indexu (Klimov a dalsi)

 cile leCby
celkovy cholesterol pod 5,0 mmol/l, u rizikovych
pod 4,5 mmol/l

LDL cholesterol pod 3,5mmol/l, u rizikovych pod
3,0 mmol/l

dieta s omezenim zivocCiSnych tuku, zvySeni
podilu viakniny, zvyseni pohybove aktivity
vytrvalostniho charakteru



Hypolipidemika

» fibraty (Lipanthyl, Gevilon,Lipanor)

 statiny — lovastatin, simvastatin,
atorvastatin, rosuvastatin (Lescol, Simgal,

Zocor, Tulip .....) - POZOR! Moznost
rhabdomyolyzy

« kombinovana terapie s derivaty kyseliny
nikotinove — ezetimib (Ezetrol)



Jake |sou cilove hodnoty pri
lecbe dyslipidemii”?

* A) cholesterol celkovy pod 6 mmol/Il
» B) HDL cholesterol po 2,2 mmol/l

* C) LDL cholesterol nad 4,0 mmol/l
* D) zadna odpoved neni spravna
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Porfyrie |

* Vvrozena nebo ziskana porucha biosyntezy
hemu

* vyrazna fotosenzitivita — az puchyrky a
defekty, rozsahlé jizveni az ztraty konecku
prstu

* hepatalni porfyrie — spojena s poskozenim
jaterniho parenchymu
* objevuji se akutni ataky — kolikovité bolesti

bricha, zmatenost — provokovany leky

(barbituraty, kontraceptiva, sulfonamidy),
alkoholem



Porfyrie |

» diagnostika — z klinického prubéhu —
fotosenzitivita, detekce vylucovani
porfyrinu moci a stolici

* |leCba — kauzalni neni znama, pri akutnich
atakach symptomaticka s upravou
metabolickych poruch



Hemochromatoza

vrozeny defekt metabolizmu
zeleza

postupne hromadéni Fe ve
tkanich, zeny chraneny
menstruacnimi ztratami
priznaky — kozni
hyperpigmentace, bronzovy
diabetes, hepatomegalie
diagnostika — triada
hyperpigmentace, hepatomegalie,
diabetes, biopsie

leCba — chelaty vyvazuijici Fe —
Desferal

nemosiderdoza — pri nadmerném
privodu Fe - opakované transfuze




Wilsonova choroba

dedicha porucha metabolizmu medi — ukladani
meédi do organu

hepatalni formy az do stadia
cirrhdzy

neuropsychicke postizeni
Kayser-Fleischeruv prstenec
diagnoza — snizena hladina medi a
ceruloplazminu, zvysena vazba medi na albumin

leCba — vyvarovat se potravin bohatych na med
— cokolada, kakao, morske ryby, orechy,
podavani chelatu




Metabolické poruchy kosti

kostni tkan — bunecne slozky —
osteoblasty, osteokolasty, organicka
matrix, kostni mineraly

osteogeneza — odbouravani | tvorba
soucasne — kostni remodelace, cyklus asi
3 mesice, prizpusobeno mechanickym
narokum

osteolyza — poruseni struktury kosti
patologickym procesem — nador, zanet
kalcifikace - zavapnéni



Kostni remodelace

permanentni kontrolovana resorpce kosti
osteoklasty s naslednou nahradou kosti
osteoblasty — delka cyklu 3-4 mesice

kostni remodelacni jednotky

30% remodelace probiha v kosti
kompaktni, 70% v kosti tramcité




Vlivy regulujici kostni remodelaci a
kvalitu novotvorené kosit

hladina vitaminu D, Ca, bilkovin
zatizeni kosti

kalcitonin, parathormon
rustoveé faktory

cytokiny

systemoveé peptidy

steroidni hormony



Priznaky osteoporozy

zpocatku nenapadne

poradi postizenych kosti — dolni Celist,
kosti lebecni, zebra, obratle, dlouhé kosti
bolesti patere, koncetin

snizovani telesné vysky, vznik hrudni
hyperkyfozy, zmena statiky patere, bolesti
dolnich zad

prvnim pfiznakem muze byt zlomenina



Diagnostika osteoporozy

osteoporoza postmenopauzalni — postihuje
trabekularni kost — kompresivni fraktury obratlu

osteoporoza senilni — postinuje kompaktni kost —
zlomenina krcku kosti stehenni

diagnoza — RTG, ale az pri ubytku 30% kostni
hmoty — jiz ohrozeni frakturou, na snimku kosti
,blede”, rybi obratle

nejpresnejsi — denzitometrie, stanovi ubytek
kostni hmoty v SD, riziko zlomeniny



Zmeny obratlu pri osteoporoze




Hrudni hyperkyf6za jako dusledek
osteoporozy
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Vyskyt

1/3 muzu
1/2 zen po prirozené menopauze
2/3 zen po umelé menopauze






Dusledky

bolesti dolnich zad

bolesti dlouhych kosti
patologicke fraktury

snizeni kvality zivota, deprese

ztrata sobestacnosti



Moznosti leCby
 |ecba
A — anabolika
B — bilkoviny, body movement
C — Ca — ionizovany!!
D — D vitamin
E — estrogeny
F — fluorid
 bisfosfonaty (Aredia, Clodronat, Fosamax)

 stroncium ranelat (Protelos), raloxifen
(Evista)

* teriparatid (Forsteo)



W AL " A 4

dlouhodobe prevence a lecby
osteoporozy?

* A) bisfosfonaty a estrogeny
* B) vapnik a vitamin D

* C) horcCik a vitamin A

* D) bilkoviny a fluor
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Osteomalacie

hromadeni velkeho mnozstvi osteoidu, ktery
vubec nebo jen velmi pomalu osifikuje, vznika z
chronickeho nedostatku Ca nebo P nebo
neschopnosti vazat

priciny — nedostatek vitaminu D, nedostatek P,
acidoza
priznaky — svalova bolest, slabost, kachni

chuze, obtizné vstavani z luzka, deformace
hrudniku, tibii, unavove zlomeniny

diagnoza — zvyseni aktivity ALP, RTG zmeny
leCba — vit D, cviCeni



Unavové zlomeniny
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Amyloidoza

ukladani amyloidu — proteinu s
polysacharidovou slozkou - do tkani

priciny nejasne — mozna dlouhodoba stimulace
Imunitniho systemu

formy — primarni, sekundarni, paraneo,
heredofamiliarni, senilni

priznaky — podle ukladani — makroglossie,
postizeni ledvin, hypertenze, hepatomegalie,
kardialni postizeni

diagnoza — biopticky z rekta nebo postizeného
organu

leCba — neni znama, pri sekundarni lecba
zakladni choroby, pri primarni - jako mnohocetny
myelom



Kasuistika

« zena /2 let, 25 let po operaci pro Tu rekta,
vytvoren anus preterminalis, dosud v
dobrem stavu, pouze musi v diete
vynechavat tucnejsi jidla, protoze po nich
ma prujem a obtize se stomii

 poslednich nékolik tydnu si stézuje na
bolesti v obou trislech pfi chuzi, jiné potize
nema, nehubne, chut k jidlu dobra

« proveden RTG, zjistena oboustranna
fraktura kosti stydkych



Kasuistika

vzhledem k anamnéze oznaceno za
progresi Tu rekta s meta do kosti

doporucena terapie opoidy

ALE! Pacientka nebyla anemicka, nehubla
dalsi vysetreni?

diagnoza®



Reseni

« provedeno CT, zjistena patologicka
fraktura pri osteomalacii, vs pri
dlouhodobem deficitu vitaminu D pri
omezovani tuku ve straé

* po suplementaci se zhojilo



