SPSMP_SPP4, SPAMP_SPP4 Specializace Psychopedie 3 Projevy Fenylketonurie

> Dit& postizeno touto chorobou za¢ne béhem 1. mésice
Edukace, intervence u Zaki (osob) s mentalnim postiZenim zaostavat, béhem 6. az 12. mésice dochazi ke grand-mal
— potiZemi v uceni kie¢im a to nékolikrat denné.
PhDr. Mgr. S'ona Chaloupkova, Ph.D. > Pfi 1é¢b& kieCi postizeny nereaguje na 1é¢bu
Podzim 2013, Pdf MU antiepileptiky.

Genetické poruchy > Na ktZi se mohou vyskytovat ekzémy, dité je neklidné,
agresivni, apatické, ma svétlou plet, svétlé oci, vlasy

Metabolické poruchy kviili nedostatku melaninu.
Fenylketonurie > Pokud se na onemocnéni nepiijde vcas, nebo se

nedodrzuje dieta, dochdzi k mentalnimu postizeni, k

> Fenylketonurie (zkratkou PKU - phenylketonuria) je mikrocefalii, opozdénému psychomotorickému vyvoji.

vrozena metabolickd porucha, kdy postizenym chybi v
jatrech dilezity enzym pro zpracovani aminokyseliny
fenylalaninu — fenylalaninhydroxyldza, ktery ma

fenylalanin pfeménit na thyrosin. Diagnostika Fenylketonurie

> Diagnostika se provadi vySetfenim pfitomnosti

> FENYLALANIN — je jedna z dvaceti aminokyselin, z fenylalaninu v lfapilérni krvi, odebiran’é z paticky
nichZ jsou sestaveny fetézce molekul bilkovin rostlin i novorozence mezi 4. — 6. dnem po narozeni.
zivoCicht. Ve stravé Cloveéka je fenylalanin pfitomen
prakticky vSude.

Dieta pti Fenylketonurii

> V  podstat¢ to znamenid vylouceni bilkovin z L, .
Zakazané potraviny:

ptirozenych zdroji potravin.

> Cukrovinky: cokolada a cokoladové bonbony,

. zelatinové bonbon
> Mutace je na chromozomu 12. z v Y

> Oftechy: vlasské, arasidy, keSu, Para, mak



Susené ovoce: merunky, Svestky, rozinky, banan,
ananas, kokos

Obiloviny: ovesné vlocky, krupice, mouka (pSenicna,
ovesna, ryzova, sdjova, zitnd), vajecné tcstoviny,
Spagety, corn flakes , knedliky z prasku (houskové i
bramborové)

Lusténiny: ¢ocka, fazole, hrach, soja a sdjové maso

Napoje: oznacené jako light (slazené¢ umélym sladidlem
aspartamem)

Dieta pii Fenylketonurii
Potraviny vhodné v omezeném mnozstvi:

>

>

Brambory a bramborové vyrobky: zatazovat podle
pfedepsané¢ho mnozstvi

Ryze: zatazovat dle predepsané davky
Ovoce: banany, pomeranc¢e, mandarinky

Zelenina: Spenat, kapusta, zeli, rizickovd kapusta,
kvétak, steril. hrasek, kukutice, zelené steril. fazolky

Ostatni: kecup, hof¢ice, majonéza

Dieta pfi Fenylketonurii
Potraviny vhodné bez omezeni:

>

>

Cukr a cukrovinky: med, dzemy, ovocné zelé, fondan,
tvrdé kyselé bonbony, ovocné lipo

Tuky: maslo, sadlo, Perla, Rama, Flora, Hera, rostlinné
oleje

Nizkobil. pe€ivo: tmavy 1 svétly chléb PKU, kiehky
chléb Protam, sladké pecivo - ovocny chlebicek, linecké
pecivo, sladké keksy, medovnicky

Ostatni: kompoty, zeleninovy bujon

Obiloviny: téstoviny PKU (polévkové nudle, hvézdicky,

musle, kolinka, fleky), mouka Apromix, Vitaprotam, na
zahu$téni - Maizena, Solamyl, pudinkovy prasek

Galaktosémie

Galaktosemie

>

Pti¢inou galaktosemie je nedostatecnd aktivita enzymu s
komplikovanym nazvem  galaktosa-1- fosfat —
urdyltrasferasa (zkratka GALT). Tim je blokovéna
chemickd preména galaktozy, ktera vznikd travenim
mlécného cukru, na glukézu.

Poruchou funkce enzymu vznikaji latky latkové vymény



>

(galaktitol, galaktosa-1-fosfat), jez se hromadi v krvi a
tkanich a vedou k poSkozeni rtiznych organii.

Postihuje chromozom 9.

Diagnostika Galaktosemie

>

Celopopulacni novorozenecky screening galaktosemie
je provadén v mnohych statech svéta, vnasi zemi
screening galaktosemie dosud neni béZny (pfevazné
z finan¢nich divodu).

Lécba Galaktosemie

>

Pokud je diagnoza potvrzena, je nutnd celoZivotni
bezlaktozova a  nizkogalaktézovd  dietoterapie.
Bezmlécna strava jeSté sama o sobé neznamend dietu
bez galaktdzy, protoZze galaktdza je v ur€itém mnozstvi
pritomna 1 v celé fadé nemléénych potravin.

Urcité mnozstvi galaktozy je ptitomno ve vSech druzich
ovoce a v nékterych obilovinach, zeleniné (naptiklad
kapusta, kvétak, fepa, razickova kapusta, zeli, rajcata) a
luSténindch (hrach, so6ja, fazole, cocka apod.). U
pacientil je nutno vyloucit z jidelni¢ku kakao, ¢okoladu,
smetanové zmrzliny, mandle, ofechy, skofici. Naopak v
ryzi, bramborech, v dribezim a rybim mase je obsah
galaktozy zcela zanedbatelny nebo nulovy. Je zapotiebi
kontrolovat i1 pfedepisované 1éky a vitaminové tablety,
protoze laktéza ¢&i galaktéza muze byt soucésti
n¢kterych 1ékovych forem (drazé, sirupy apod.).
Bohuzel uplné vylouceni galaktéozy ve vyzivé nelze
dosahnout.

Navic dosud neni znamo, nakolik je malé mnozstvi
galaktozy ve vyzivé ditéte s galaktosémii nutné nebo

naopak skodlivé pro jeho vyvoj.
Mukopolysacharidéza

Mukopolysacharidoza (MPS)
> MPS je diisledkem poruchy metabolismu sacharidi.

Projevy MPS

> Jednotlivé formy mukopolysacharidosy se od sebe lisi
v typu chybéjiciho enzymu a hlavné ve svych
projevech.

u MPS 1 — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie syndrom
. MPS II — Hunter syndrom

u MPS III — Sanfilipo syndrom

. MPS IV — Morquio syndrom

u MPS VI — Maroteaux-Lamy syndrom

u MPS VII — Sly syndrom



Etiologie a 1é¢ba MPS prsty. Muze byt ptitomna i deformita hrudniku.
> Bohuzel, u¢inna 1écba neexistuje, a¢ vyzkum pokracuje

stale doptedu.
»  Neustalé¢ hromadéni latek

v téle vede u vEétSiny typa

onemocnéni k predcas- ) ..
Projevy Homocystinurie

nému umrti.
> Postizeni centralniho nervového systému: Asi 60%
pacientil postihuje opozdéni vyvoje a mentalni retardace
s ruznym stupném zavaznosti. U asi poloviny piipada
Homocystinurie byly popisovany kiece, odchylky na EEG a
psychiatrické poruchy.
Homocystinurie
> Homocystinurie je metabolické onemocnéni, které je > Postizeni cévniho systému: Tromboembolické
zpusobeno nejcastéji poruchou aktivity cystathion komplikace (hluboka Zilni trombdza, plicni embolie,
beta-syntazy (CBS deficit), enzymu podilejiciho se v cévni mozkova pithoda), ke kterym dochazi v tepnach i
orgagismu na pfeméné aminokyseliny methioninu na zilach ve vSech Castech téla, jsou hlavnimi pfi¢inami
cystein. nemocnosti a imrtnosti. Progndza je ovlivnéna mistem

. o a rozsahem cévniho uzavéru.
Projevy Homocystinurie
> PostiZeni o¢i: Mezi typické piiznaky patii dislokace
(posunuti) ocni ¢o€ky, vyrazna kratkozrakost a glaukom
(zeleny zékal). MlzZe se objevit ale také sitnicové

odchlipeni, atrofie optického nervu a katarakta (Sedy
zékal).

Literatura k DMP
> FERNANDES, J., SAUDUBRAY, J.M., van den
BERGHE, G., WALTER, J.H. et al.: Diagnostika a

1é¢ba dédi¢nych metabolickych poruch, Praha: Triton,
2008. 5.257-363 ISBN 978-80-7387-096-6

> Postizeni kosti: Homocystinurie zptisobuje tzv.
metabolickou osteopatii. Je pfitomna osteoporoza,
skoli6oza a nachylnost k patologickym kostnim
zlomeninam a zhroucenim obratld. Pacienti s
homocystinurii byvaji kolem puberty vysoci s tenkymi a
del$imi dlouhymi kostmi a maji dlouhé tzv. pavouckové
> HOFFMANN, G. F.,, NYHAN, W.L., ZSCHOCKE, J.,



KAHLER, S.G., MAYETAPEK, E.: Dédi¢né
metabolické poruchy, Praha: Grada Publishing, 2006.
416 s. ISBN 978-80-247-0831-0

STASTNA, S. a kol.: Vybrané kapitoly z biochemické
genetiky, Projekt Metabolické vzdélavaci centrum
CZ.04.3.07/3.2.01.2/2048, Ustav dédi¢nych
metabolickych poruch, VSeobecn4 fakultni nemocnice v
Praze, Praha 2008

Literatura k DMP

>

HYANEK, J.: D&di¢né metabolické poruchy, Praha:
Avicenum, 1990

BLEHOVA, B.: Fenylketonurie, Praha: SZN, 1963

KOMARKOVA, J., HEICMANOVA, L.: Vaiime
zdrave a chutné pro fenylketonuriky II, Praha: Nada¢ni

fond docentky Blehové pro nemocné fenylketonurii
2004, ISBN 80-239-2877-5

KOMARKOVA, J., NAGLOVA, H.: Vatime zdravé a
chutné pro fenylketonuriky, Praha: Nadace docentky
Blehové 1996, ISBN 80-902200-3-7

Literatura k DMP

>

PAZDIRKOVA, R., KOMARKOVA, J. :
Fenylketonurie a matetstvi, Klinika déti a dorostu 3.LF
UK a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady, Praha:
2010., ISBN 978-80-254-7368-9

PROCHAZKOVA, D., HONZIK, T.,
HERMANKOVA, R.: Rady pro pacientky s PKU a
jejich blizké okoli, Ambulance pediatrie a dédi€nych
poruch metabolismu, Pediatricka klinika FN Brno,
Brno: 2011., ISBN 978-80-254-9655-8167-6.

PROCHAZKOVA, D.: Pro¢ potiebuji dietu aneb jak
zvladnout fenylketonurii, Détska interni klinika FN
Brno, Brno

Casopis Metabolik

Genetické poruchy

chromozomalni aberace

Genetické poruchy



Prader-Willi syndrom

Porucha ovliviiuje fadny vyvoj nervi a je
charakterizovana nedostate¢nou funkci hypotalamu (cast
mezimozku) - urcuje pocity hladu a nasyceni, produkuje
rustové a pohlavni hormony.

Prader-Willi syndrom

O
O
O

00

Lidé s PWS se nikdy neciti zcela nasyceni a maji tedy
staly pocit hladu, nadmérnou chut’ k jidlu.

Navic k tomuto problému lidé s PWS potiebuji podstatné

méné kalorii (1/3 nez je bézné) k udrzeni pfimétené vahy.

Obezita je hlavni pfi¢inou nemoci a smrti pfi této poruse
(vysoky krevni tlak, dychaci potize, diabetes a jiné
problémy).

Poruchy spanku, spankova apnoe.

Podprimérna inteligence (nejcastéji IQ mezi 70 - 80 az
LMR).

Poruchy chovani — nachylni k vybuchiim zlosti,
tvrdohlavosti, hadavosti.

Prader-Willi syndrom - diagnostika

O

ooo

SniZeny svalovy tonus v novorozeneckém a kojeneckém
veku.

Nizka postava do 15 let
Slabsi pigmentace kize, vlasi a o¢i

MensSi ruce a chodidla

O wsihomi koncetiny

Prader-Willi syndrom - vzhled
Charakteristické rysy v obliceji:

ooo

protahla hlava,

uzky oblice;,

oCi ve tvaru mandle,

dolti sto¢ené koutky ust s uzsim
hornim rtem

Ceho se vyvarovat u déti s PWS:

Ucitel pouzije jidlo jako formu odmény za dobré chovani.
Oteviené tfidy — kde je mnoho rozptyleni a vyzaduje se
nezavislost.



Angelmaniiv syndrom

Angelmaniiv syndrom

Angelmanilv syndrom - etiologie

O as spojen s abnormalitou na dlouhém raménku
chromozomu 15.
Angelmantiiv syndrom

O Anglicky nazev tohoto syndromu v minulosti zn¢l
»Happy puppet* (Stastna loutka) v soucasné dob¢ se
pouziva ,,Angel child* (And¢lské dité) nebo Angelman
syndrom. Ceska lékai'ska terminologie také pouziva
nazev ,,Syndrom $t’astného ditéte*.

Poprvé popsén Dr. Angelmanem v roce 1965.
Angelmaniiv syndrom je nelécitelny, avsak daji se
potlacovat nekteré jeho ptiznaky (napi. zachvaty).

Nemoc je stald, ale neni degenerativni. Lidé s AS se
mohou t&Sit normalni délce Zivota.

O O OO0

Odhaduje se, Ze pravdépodobnost vyskytu Angelmanova
syndromu je jeden z 10 - 30 tisic jedincii

Angelmaniiv syndrom — fyzické parametry

O vu nékterych déti starSich 12 mésic dochazi ke zpomaleni
rustu lebky (mikrocefalie)

O petisas maji velmi Casto ploché zahlavi.

O vyska techto déti byva podprimérma.

O Vyska dospélych jedincii se pohybuje od 145 - 178 cm
(zalezi na vySce rodicit).

O Vazngjsi obezita byva vzacna.

O www. angelman.cz

Angelmaniv syndrom — zdravotni a vyvojové problémy
O as maji jiny spankovy reZzim, jejich potfeba spanku je
niz$i nez u zdravych déti.

O vice nez 90% sledovanych déti trpi epilepsii (vétSinou
kolem 3 roku).

O Nekteri dospéli jedinci, ktefi maji pti chiizi strach a
uzkost mohou ztratit schopnost chlize (nutna soustavna
rehabilitace a trénink).

O 30-60% dati se vyskytuje strabismus a ocular albinismus
(neprobarveni duhovky).

Williamsiv syndrom

Williamsiiv syndrom

O williamsav syndrom (n¢kdy také nazyvany
Williams-Beurentiv syndrom) je vzacna geneticka
porucha (cca 1 z 20 000 novorozenctt) zapticinujici
zdravotni a vyvojové problémy.

Williamstv syndrom — zdravotni komplikace



O] Vrozena srdeéni vada — nejcastéji supravalvularni
stenoza aorty (tj. zazeni jedné z hlavnich cév odstupujici
ze srdce).

O Poruchy ristu — vétsina déti se rodi s nizkou porodni
hmotnosti a v raném véku neprospiva. I pozdéji byvaji
mensiho vzristu.

O infantilni hyperkalcémie — metabolicka porucha, ktera
znamena zvyseni hladiny vapniku v krvi, projevi se
zejména v prvnim roce Zivota a zpravidla se sama ¢asem
upravi.

O paisi zdravotni komplikace - travici potiZze v raném
veéku, pupecni €i tiiselna kyla, chronické zanéty sttedniho
ucha, poruchy funkce ledvin, chybné postaveni a
anomalni tvar zubt, zrakova vada, skolidza, kloubni
postiZeni.

Turneriv syndrom

Turnerv syndrom

O Prvni celistvy popis tohoto onemocnéni vytvofil v roce
1938 americky doktor Henry Turner, po kterém je
nemoc pojmenovana.

Klinefelteriv syndrom

Syndrom fragilniho X (Renpenningiiv a Martin-Belliiv

syndrom)

O Syndrom fragilniho X je dédi¢ny geneticky piedpoklad
spojeny s mentalni retardaci.

O seho pfi¢inou je zlom nebo slabost dlouhého ramene
chromozomu X.

Jde o dédi¢nost gonosomalné recesivni (postizeni
»pouze® muzi, zeny pienasecky) - u Zen se mnohem
Castéji projevuji poruchy uceni, véetn¢ nedostatkli v
matematice a potizi se soustiedénim, i kdyz jejich 1Q
muze byt v normé.

Roku 1991 byl oddélen a pojmenovan gen, ktery je

odpovédny za syndrom fragilniho X, jako FMR-1 (Gen
mentalni retardace fragilniho X 1).

Syndrom fragilniho X - prevalence

O
O

O

O

O

Odhady rozsifeni syndromu fragilniho X se lisi!
Vyzkum v Anglii zjistil miru jeho rozsifeni pfiblizné 1
syndrom fragilniho X na 1000 chlapct a rozsiteni
prenasecli v obecné populaci je pfiblizné 1 na 600.
Pokud je rozsifenost MR v obecné populaci 3 procenta,
tvofi syndrom fragilniho X az 10 % MR.

Je 2. nejcastéjsi vrozenou pricinou MR,
kter4 je nam znéma (za DS).

www.fragilnix.cz

Syndrom kociciho kiiku (Cri du Chat)

O
O
O

typicky hlasovy projev — kiik, ktery se projevuje zejména
v détstvi, s narlstajicim vékem mizi.

Mnozi jedinci s timto syndromem se nedozivaji
dosp¢losti.

Télesné znaky: malé hlava, nizko posazené usi, Sikmé
oci, Siroké oboci, malé Celisti.



O Rrostove nedostatky, hypotonie, respiracni infekce.
O 1R, HMR.

Rubinstein-Taybiho syndrom (syndrom Sirokych palcii)

O
O

O

O

m]

Autosomalné€ dominantni dédi¢nost.
Postizeni chromozomu 2 a 16.

Oblicej: cervené plochy na obliceji, vysoko klenuté oboci,
vyrazné fasy, vétsi vzdalenost mezi o¢ima, Siroky kofen
nosu, zmen$ena spodni Celist, neobvykly iusmév s témét
zavienyma ocima, ocni $térbina sméfujici k usim.

Ortopedické vady: Siroké palce na nohou a rukou,
malformace prstti, skolidzy, kifozy, lordozy.

Intelekt a chovani: tézsi stupné MR, veseld povaha, ale
tvrdohlavost, ndhlé zmény nalad az agresivita

http://is.muni.cz/th/160386/pedf b/RSTS.pdf

Rubinstein-Taybiho syndrom (syndrom Sirokych palcii)

Carpenteruv syndrom

O Projevy: t¢zké deformace Casti téla - maly vzrist,

obezita, na koncetindch miva kratké srostlé prsty
(syndaktylie), n¢kdy byvaji ptitomny 1 nadpocetné prsty
(polydaktylie). Na hlavé dochazi k predCasnym sristim
nekterych lebecnich $vii, coz ma za nésledek abnormalni
tvary mozkovny - hlava mize byt kratka a Siroka nebo
muze mit kuzelovity tvar. Kromé toho byvaji pfitomné
ruzné deformace obliceje - Siroky kratky nos, velké nosni
dirky, Siroké tvaie apod.

O

Intelekt miize byt sice nenaruseny, ale velmi Casto se
vyskytuje mentdlni retardace riizného stupné.

Apertuv syndrom

Oooooo

Hlavni ryvsy Apertova syndromu:

predCasné spojené lebecni §vy - kraniosynostdza
nevyvinuta stfedni ¢ast oblic¢eje - hypoplazie
srostlé prsty hornich i dolnich koncetin — syndaktylie

autosomalné€ dominantné
dédi¢né onemocnéni

Cornelia de Lange syndrom

O

O

Oblicej: husté srostlé oboci, uzky horni ret, povislé tstni
koutky, Siroky kotfen nosu, velké, nizkoposazené,
dysmorfni usni boltce

Kon¢etiny: omezena hybnost loketniho kloubu, nahoru
odtazeny palec, chlize o Siroké bazi, maly obvod hlavy,
nizky vzrust, problémy s vyzivou, svalova hypertonie.
Napadné znaky chovani: motorickd a duSevni retardace,
klidna povaha, obcas autistické chovani, bojacnost viici
cizim osobam, oblicej bez vyrazu,
agresivita,autoagresivita, hluboky, drsny hlas.



