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Osnova

» Bilkoviny
» Sacharidy
* Tuky

*  Makronutrienty

» Vitaminy a stopové prvky
+ Cirkadianni rytmicita

» Poruchy vyzivy

* Poruchy prijmu potravy




Poruchy metabolismu

metabolické zmény bilkovin, cukrd, tuki

a hospodareni s vodou Proteins Carbohydrates

(vétSinou mentdlini nebo fyzické postiZeni) dlucose, fructose,
amino acids galactose

7000 popsanych metabolickych poruch
(7% celkové populace)

dédicnost - geneticky podminény enzymovy Nitlgug?n Glycogen Glucose-8-Phosphate
defekt zpisobuje metabolicky blok oo
s patologickymi nasledky

enzymopatie- nejéastéji je metabolickd Porucha tissue W
e ., protein
Je zplsobena enzymovym defektem -

defektni enzym ma sniZenou enzymovou aktivitu

nebo aktivita dplné chybi Lactic Acid Pyruvic Acid

primdrni - geneticky podklad
sekundarni- nasledek jinych poruch

PODSTATA METABOLICKYCH CHOROB

a) substrat

mutace \ :
jaderné DNA - -
b) O /dysfunktni protein produkt
multiorganoveé

mutace mtDNA postiZeni

Electron Transport Chain




Typy metabolickych poruch

- Enzymopatie - celkem popsdno vice jak 200 poruch funkce enzymi - fenylketonurie
(enzym)
- A™ B
- Axxx B(T A, IB): akumulace - prostorovy problém (glykogenézy, lipidézy)
toxicita zvyseného (cysteinurie, dna)
preména na jiny Skodlivy metabolit
tlumi metabolismus jiného enzymu, prenasece
nedostatek produktu
- Receptory a jejich poruchy - porucha funkce receptort - familidrni hyperlipidemie (hypercholesterolémie)
+ Poruchy molekuldrniho transportu - cysticka fibréza
- Defekt struktury bunék -muskuldrni dystrofie
+  Regulace diferenciace pohlavi - gen SRY
* Mitochondridlni choroby - Leherova atrofie optiku
- Geny s dosud nezndmym mechanismem plsobeni - syndrom fragilniho X ( tripletovd nemoc)
* Chybné endokrinni regulace - diabetes mellitus

typ defektu priklady postiZeni
defekt enzymii PKU, galaktosémie, deficience adenosindeaminasy
defekt receptori testikularni feminizace, hypercholesterolémie
defekt molekularniho transportu cysticka fibroza, hypertenze
defekt struktury bunék Duchenneova a Beckerova muskularni dystrofie
defekt homeostazy lantihemofilicky globulin, imunoglobuliny
defekt regulace rustu a diferenciace determinace pohlavi, inaktivace X chromozomu, tumor supresory
defekt mezibunééné komunikace inzulin, ristovy hormon, diferenciace pohlavi
defekt mitochondrii Leberova atrofie optiku




bilkoviry

v
Lilalyln  —

Poruchy metabolismu bilkovin

BILKEOVINY TKANI

STREVO

AMINOKYSELINY

EKREY

COZ +H20 + energie

| TRANE |

LEDVINY

+ zdkladni stavebni sloZky (stavebni bilkoviny, enzymy,
hormony, puriny, plazmatické bilkoviny, aminy, hem)

+ zdroj energie uhlikaté zbytky aminokyselin se zacleruji do
Krebsova syklu, metabolismem bilkovin vznikd amoniak —
mocovinu — ornitinovy cyklus

* bilkoviny se neukladaji do zasoby

Poruchy metabolismu AMK nebo jejich transportéri

hyperfenyla

fenylalaninh)hdroxyléza

mocoviny

1:6500 (CR), 1:13 000 ; ;
s (svét) (CR) 8%/:/)0) tetrahydrobiopterin
tyr02||nem|e 1:100 000 (svét) l;umarylacetoacetathydrolaz
tyrozi|r|1emie vzacna tyrozinaminotransferaza
tyrozinemie P 4-hydroxyfenylpyruvat
yrozin vzacna di0)3</ygen)a/'1fzay Py
alkaptonuri 18\1/88 010.(1)§ 8610000 000 | homogentisat-1,2-
e Slovénsko) dioxygenaza
homocystin | 1.9:1 000 000 (svét) cystationin B-syntaza
P . defekt renalniho transportu
cystinurie | 1:7000 (USA) nekierych aminokyse“%
nemoc . . ,
: A . dehydrogenaza vétvenych
avorového 1:185 000 {
J sirupl alfaketo yselin
izovalerova | 4.930 000 (svét) isovaleryl-CoA
acidemie : dehydrogenaza
lutarova . (& lutaryl-CoA
Scidune 1:40 000 (bélosi) gehy rogenaza
metylmalon L i
ova vzécna metylmalonyl-CoA mutaza
acidurie
p;gﬂgm?gé vzacna propionyl-CoA karboxylaza
oruch
pcykluy 1:30 000 (svét)




Poruchy metabolismu aromatickych AMK (Fenylalanin, Tyrozin)

hyperfenylalaninémie

defekt fenylalaninhydroxyldzy - klasicka fenylketonurie (PKU)

defekt dihydrobiopterinreduktdzy - hyperfenylalaninémie typu IT a III
defekt biosyntézy dihydrobiopterinu (kofaktor) - hyperfenylalaninémie typu IV a V

AR dédicné onemocnéni E
hromadéni fenylalaninu a metabolitd (kys. fenylpyrohroznovd,fenylmléénd, fenyloctovd,o-hydroxyfenyloctovd) ;-:'
dysbalance plazmatickych AMK: poskozeni vyvoj mozku,

fenylalanin brzdi enterdini resorpci tyrosinu (soutéZi spolu o transportér) —

porucha syntézy katecholiamindi a melanindu (pigmentace kiZe a vlast je snizend) —

ireverzibilni mentdlni retardace (vysoké hladiny Phe poskozuji mozek), zdchvaty, psychdzy, ekzémy,
mo¢ zdpachu po mysing, svétld pigmentace (blond vlasy a modré oci i v tom pripadé, nejsou-li pro to genetické predpoklady)

hypertyrozineémie

Tyrozinemie typ 1 - deficit enzymu fumaryl acetoacetdt hydroxyldzy

v krvi se hromadi metabolit sukcynilaceton, ktery poskozuje jatra, ledviny, PNS a CNS zvld$tnim projevem je sebeposkozovdni nemocného
Tyrozinemie typ 2- deficit enzymu tyrosin-aminotransferdzy (postizeni o&i, kiize a CNS)

Prechodnd tyrozinemie nebo hyperfenylalanémie novorozencii - opoZdéné spusténi aktovity enzymu fenylalaninhydroxyldzy,
prechodnyvzestup tyrozinu v plazmé v prvnich 2 tydnech Zivota, dand opozdénym zrdnim enzymi tyrozinaminotransferdzy nebo
4-hydroxyfenylpyruvatdioxygendzy v jatrech

alkaptonurie

defekt homogentisdtoxygendsy
vysoka koncentrace kyseliny homogentisové (oxidace homogentisdtu na benzochininacetdt — generalizovand pigmentace pojiva, sklér,
boltca, kliZze), arthritida (kyéle, kotniky, pdter),poskozeni ledvin (urolithidza) a srdeénich chlopni (regurgitace aortdlni nebo mitrdlni
chlopné), kalcifikace aorty, mo¢ na svétle tmavne (hnédy pigment alkapton)

Ty ST

OH - ’
Cio0-
— |
HO M, HG "
CoO0-
- M

L-Tyrosin kys. homogentisavé 4-maleylaceto acetat




Poruchy metabolismu vétvenych AMK (Val, Leu, Isoleucin)

— 2-oxokyseliny (val — 2-oxoisovalerdt, leu — 2-oxokapronat, ile — 2-oxometylvalerat

(specifickd multienzymovd dehydrogendza) Leucin Isolencin Valin

l amivolransferasa amninotrans ferasa l

Hypervalinémie
a-ketoizovalerat

nizkd aktivita spoledné transamindzy pro valin, velmi vzdcné onemocnén, a-ketoisokaproat a-keto-f-metylvalerat
dehydrogennsa vétvenyeh | dehydrogenasa witvenych
alfaketoky=elm alfaketokyselin

Nemoc javorového sirupu (leucinéza) Isovaleryl-Cod ! [sobutyryl-Co
deficit nebo nedostate&nd &innost dekarboxyldzy “ a-metylbutyryl-CoA .

zvysené hladiny Val, Leu i Ile a jejich 2-oxokyselin

poskozeni mozku, neprospivdni, spavost, kéma, pozdéji vegetativné nervové problémy (poruchy ¢innosti srdce - bradykardie, hypotermie,
azaphoe), tézka dehydratace

Intermitentni formy leucinézy

méné zdvazné modifikace dekarboxyldzy

metabolismus Val, Ile a Leu je snizen, ale zachovadn, priznaky leucindzy se objevuji pozdéji a prilezitostné
(po poziti velkého mnozstvi AMK)

Isovalerova acidémie

deficit isovalery/-CoA-dehydrogendzy

metabolickd acidemie (pH 7,3), ketonurie, hyperamonémie, hypokalcémie, hyperlactémie, zdpach dechu, télnich tekutin, koma po poZiti
velkého mnozstvi bilkovin, povdechnd pancytopenie

Methylmalonova acidurie
vznikad pri avitamindze B12, B12 je kofaktorem enzymu méniciho metylmalonyl-CoA na sukcinyl-CoA (radikdlova isomerace)
metabolickad acidéza



Poruchy metabolismu sirnych AMK

Homocystinurie

porucha aktivity B-cystathionin syntethasy (transsulfurace methioninu na cystin)
projevy jsou celkem rozmanité a postihuji rizné tkdné a orgdny -

porucha dusevniho vyvoje, marfanoidni fenotyp

(vysoka stihld postava, arachnodaktylie, kyfosa, skoliosa, osteoporéza),

ektopie Cocek, glaukom a centrdlni i periferni trombembolické prihody

Cystinéza

je disledkem deficitu lyzosomd bunék uvolfiovat cystin, ktery se v nich pak hromadi
hromadénim je postizen RES (slezina, jatra, uzliny a kostni dren

poskozeni ledvin - glykosurie, fosfaturie, albuminurie, hyperaminoacidurie,

chronickad acidéza a uremie

Cystinurie
AR porucha transportu AMK - cystinu, lyzinu, ornitinu a
argininu v ledvindch a ve strevé, renalni a stfevni problémy, cystin v moCi kristalizuje

@ ELSEVIER, INC. - NETTERIMAGES.COM

Poruchy metabolismu Tryptofanu a Tyrozinu

Hartnupova choroba -AR porucha transportérd neutrdlnich AMK v ledvinovych tubulech a tenkém stFevé
deficyt tryptofanu - kozni zmény



poruchy cyklu mocoviny

.~ Wifochondrion o

skupina enzymatickych poruch, jejichZ disledkem je nahromadéni .
dusiku ve formé amoniaku, ktery je pro organismus 4 . Cabanoyl =
K L, ° L. e : , J 2ZATFP + HCOg + NHQCTP'l Phosphate *+ 2ADFP + Pi "1
velice toxicky a zpusobuje ireverzibilni poSkozeni mozku |' deti I
Phosphate Pi
| Synthetase [ ' |
Hyperamonemie - kFele, zvraceni, koma, TPWJQLL';}';ZYMQ A
psychomotorickou retardaci, poruchy chovdni, opakované T o o
mozeckovymi ataxiemi, bolesti hlavy, metabolickad acidéza
Urss s Asp artate
Argnose UREA Arghinosuccinate
CYCLE Synthetaze
Dna (arthritis urika) o e o n
defekt v odbourdvadni purind (urikdza)- nadmérnd tvorba kys. mocové deanm (inimeEhee

Argninosuccinate

Vysokd koncentrace kyseliny mo&ové v krvi zplisobuje Lyase
krystalizaci této latky v kloubech a jinych tkanich (zanéty)

Fumarate
muZe zplsobit dnavé zdchvaty kloubd, ledvinové kameny blokddu
vyvodnych cest mocovych. Krystaly kyseliny moéové mohou zablokovat
i tubuly ledviny a zplsobit k ledvinou nedostateénost.

Hyperurikémie - priimyslové zemé (vysoky prijem purin v potravé,alkohol, obezita, olovo v potravé)

poskozeny enzym umisténi typ dédic¢nosti
Hyperamonémie | karbamoylfosfatsyntetaza (CPS1) g\itochondri AR dédi¢na
Hyperamonémie Il ornitinkarbamoyltransferaza (OTC) ;nitochondri X vazana projevy také u heterozygotnich divek
Citrulinémie argininsukcinatsyntetaza (ASS) cytosol AR dédi¢na
Argininsukcinaturie argininsukcinaza (ASL) cytosol AR dédi¢na
Argininémie arginaza (ARG1) cytosol AR dédi¢na




cu ZASOBNI TUKOVA TKAR|
Sachatl
:" . SACHARIDY
|
_ tuly - hl.zdroj energie jsou polysacharidy
ghikiiza N gabagen * glykolyza x glukoneogeneze
* aerobni -pyruvdt - citratovy cyklus
" * anaerobni- pyruvat se méni na laktat (svaly)
+ zvySeni hladiny glukézy v krvi nad 7,77 mmol/| - hyperglykemie
* snizeni pod 2,5 mmol/| - hypoglykemie
enzymopatie nebo regulacni poruchy (diabetes)
—+——bcoz szo + energie
STREVO KREV
Hypoglykemie - nedostateiné energetické zdsobeni mozku
(neuroglykopenie), zvySeni sekrece katecholamind (palpitace, tzkost,
chvéni, poceni)
Vznik: 1. z nedostateéného privodu glukézy do krevni cirkulace
2. z prili§ rychlého vychytavani z cirkulace
Hypoglykemie pFi laénéni - poruchy metabolismu cukri, nadory,
endokrinopatie, cirhéza jater, v téhotenstvi, u novorozenci, navozend
leky
Anaerobni mlé¢né % Anaerobni alkoholové Smieo - N; : .S
e S Rerobni oridace Ny . Hyperglykémie - Diabetes mellitus, endokrinni choroby, choroby

pankreatu, jater, tézka akutni onemocnéni (infekce)

2 NADH \
2NAD* /

/ 2NADH
\‘ 2NAD*

2 laktat 2CO, + ethanol



Typu 1 (insulindependentni, juvenilni typ, IDDM)

Diabetes mellitus
(nedostatek inzulinu - vzestup koncentrace glukézy v plazmé,vylu¢ovani glukézy moci)

polygenni autoimunitni choroba, absolutni nedostatek inzulinu Geneticka predispozice (nachylnost vii virové infekci)
geneticka predispozice kombinovand s: virova infekce, toxiny, stres
(nékolik let, 5-10 % nepoznanych diabetiki)

pomalé destrukce p-bunék Langerhansovych ostrivki zprostiedkované Zanétlivé reakce ménci antigenicitu
aktivovanymi T-lymfocyty a cytokiny - insulitis (lymfocytové infiltrace ostrivkovych bunék REMIEIE P Duna
zanét). Insulitida sniZuje pocet funkénich p-bunék v pankreatickych burikach- Autoimunitni reace
poruchy syntézy a sekrece insulinu. b

Virova infekce

Destrukce p-bunék
Metabolické disledky chybéni insulinu

Metabolismus Metaholismus Defekt v syntéze insulinu

sacharidii Metaholismus lipidd proteini Elektrolyty, ph, HzO &
sniZend utilizace i s sniZena syntéza sniZeny vetup K do Metabolické dusledky chybéni insulinu
alukdzy théntmi zvysenalipolyza g o bundk

Zvyiena zvyiena oxidace liv?sg n13_’ osmoticka diuréza (pro
glykogenolyza mastnych kyselin raa ousmus hyperalykemin
bilkowvin
Zvyiena zvyiena produkce acidéza (pro zvydeni
glukoneo geneze ketolatel hladiny ketolatel) pbuiky = poruena sekrece insulinu
GENY "
Typ2 (non-insulindependentni neboli adultni typ, NIDDM) T tkané =" insulinova rezistence
. kombinace dédiénych faktori a prostiedi 5
inace dedicnych fak prosiredt o PROSTREDI—« dieta

. kombinace inzulinové rezistence a relativniho nedostatku insulinu

(abnormalni insulinové receptory, protilatky proti insulinu) svalova
. rezistence na plisobeni insulinu: sniZzeny poéet plazmatickych membrdnovych receptori BEma

na cilovych burikdch, postrecepcni blokada nitrobunééného metabolismu glukozy Mirn4 hyperglykemie

(sniZeny poet receptoril, snizend afinita; snizena aktivita komplexu;

abnormalni prevod signdlu nebo abnormalni fosforylacni reakce pro nadmérnou tvorbu TNF
postupna ztrata schopnosti p-bunék reagovat na glukézu, rezistenci na insulin,
dysregulaci produkce glukézy v jatrech Diabetes typ 2 (NIDDM)

ety
defekt unek Insulin-rezistence



http://www.wikiskripta.eu/index.php/Soubor:PatogenezeDM1.jpg
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Soubor:PatogenezeDM2.jpg

Rozdily mezi typy diabetu

Typ 1

Typ 2

obvykle pod 30

obvykle nad 30

10-20 % 80-90 %
akutni nebo subakutni pomaly
neni obvykla velmi Casta

zménéna imunitni reakce po virové
infekci

obezita, téhotenstvi, stres

nepritomen nebo stopy

nizky, normalni, vysoky

vysoky, ale potlacitelny insulinem

vysoky, ale rezistentni na
insulin

pFitomny u 85 % pfipadu

ménénezu 5 %

minimalni

obvykle vyrazna

+++

+ az -

nepatrna

vzdy pfitomna, ale rizného
stupné

nepfitomna

pritomna

ketoacidoza

hyperosmolarni kbma

ano

ne

Komplikace: Diabeticka ketoacidéza, hypoglykemie, diabeticka nefropatie, paradentéza




dédi¢né

Laboratorni nal Glyk 6za (t
deficit aktivity enzymu, transportniho proteinu (glykogenolyza, glykogenosyntézy) aboratorni halez ykogenéza (typ)

abnormalni strukturu glykogenu, nebo jeho abnormdlni obsah v tkanich | I Vi
H lykemi +++ ++ +
generalizované: IT, IV ypogilykemie
jaterni: Ia, Ib, ITT, VI, IX,0 Hyperlaktatemie ++ - =
svalové: V, VII; postiZzeni svalstva miize byt souédsti typu IT, IIT, IX Metabolicka acidéza + . ;
s postizenim myokardu: IT, IIT, jeden z podtypli IX i .
s postiZenim ledvin: Ia, Ib Hyperlipidemie e +- i
Hyperurikemie + +/- -

Glykogendza typu O (aglykogendza)

Chybi glykogensyntetdzy v jdtrech .Jaterni glykogen snizen pod 2 %. Tézké hypoglykémie s kireCemi -poskozeni mozku a mentdlni retardaci.
Glykogendza typ Ia (von Gierkova nemoc)

Porucha aktivity glukéza-6-fosfatdzy kojeneckém véku progredujici hepatomegalii a hypoglykemickymi kifecemi nalacno., opozdény
rdst, nefromegalie a s ni souvisejici poruchy ledvin s hypertenzi dna, adenomy v jatrech.

Glykogendza typ Ib

Defekt glc-6-P translokasy ,Klinicky neodligitelnd od Ia, neutropenie s dysfunkci neutrofilll — &asté infekce

respira¢niho traktu, molovych cest a kiize; stfevniho zdnétu

Glykogendza typ III (Coriho nemoc, Forbesova nemoc)

porucha enzyml odbourdvajicich vétveni glykogenu (debrancher amylo-1,6-glukosidasy a oligo-1,4-glukantransferasy).

podobny obraz jako 6SD I, md ale mirné;si pribéh.

Glykogenéza typ IV (Andersenova choroba)

vzdcnd, defektni enzym je amylopektinosa (vétvicih enzym) — hromadéni polysacharidu bez vétvicich boda.

Glykogenéza typ V (McArdleriv syndrom)

Deficit myofosforylasy — svaly maji zvySeny obsah glykogenu, ktery tvori vakuoly (aZ 4 %)., SniZzend tolerance télesné ndmahy.
Glykogendza typ VI (Hersova choroba)

Deficit jaterni fosforylasy.

Glykogendza typ VII (Taruiova choroba)

Deficit fosfofruktokinasy ve svalech a erytrocytech., Snizend tolerance télesné ndmahy, zvySeny obsah glykogenu ve svalech. hemolytické anémie.
Glykogenéza typ IX

Deficit kinasy fosforylasy.



Galaktosémie - zvydeni koncentrace galaktézy v séru - defekty : galaktosa-1-fosfdt-uridyltransterdzy, uridyldifosfdtgalaktosa-4-
epimerdzy galaktokindzy.

Klasicka galaktosémie

AR dédi¢né onemocnéni, 1:50 000, deficit galaktdzy-1-fosfdt-uridyltransferdzy,

kterd metabolizuje galaktéza-1-fosfat

Patogeneze: galaktéza-1-fosfdt se hromadi v jatrech, ledvindch, mozku ATR UDP-glukesa

av ogni éoé CZ; alternativni cestou se meTabol\i]zuje na galaktitol, ktery kin asa transferasa
plsobi toxicky, pFiznaky po narozeni, hepatomegalie, progredujici ikterus, l epimerasa
letargie, kfeCe, priznaky pripominaji akutni septické onemocnéni s jaternim

a ledvinnym selhdnim, u nelé&enych - edém mozku a &asto oboustrannd katarak
Deficit galaktokinazy

AR dédi¢né onemocnéni, 1:200 000, deficit galaktokindzy, kterd katalyzuje preménu galaktosy na galaktosa-1-fosfat

Patogeneze: galaktéza a galaktitol se hromadi v oéni Eoéce a zplsobuji jeji osmoticky edém, bilaterdini katarakty, pseudotumor cerebri
Deficit uridyldifosfatgalaktosa-4-epimerazy

AR dédi¢né onemocnéni, deficit uridyldifosfdtgalaktosa-4-epimerdzy, pripominajici klasickou galaktosemii, psychomotorickad retardace

Hereditarni intolerance fruktozy

AR dédi¢né onemocnéni, 1:40 000, deficit £ fruktosa-6-P aldolasy v jatrech

patogeneze: fruktéza-6-P se hromadi v jdtrech, plisobi kompetitivni inhibici fosforyldzy a brdni $tépeni glykogenu na glukézu, coZ
vyvoldvd téZkou hypoglykémii, priznaky po narozeni, shodné s klasickou galaktosémii

Benigni fruktosurie
deficit fruktokindzy, fruktéza resorbovand stfevem nemize byt v organismu nijak metabolicky uZita a vyluéuje se moéi bez klinickych
prFiznak



dédiéné poruchy aktivity lyzosomdlnich enzymi (¢dsteéné odbourdvdni bunéénych metabolitl, kt. se hromadi intraceluldrné +
plisobi toxicky na orgdnové systémy: CNS, oko, skelet, viscerdini orgdny)

typické disproporéni poruchy ristu s deformitami skeletu

mukopolysacharidy se uklddaji v hepatocytech a Kupfferovych burikach, zvétsena jatra

Mukopolysacharidéza I. typu (syndrom Hurlerové, gargoylismus)
deficit a-L-iduronidasy, exoglykosidasy, kterd odstépuje IdUA z neredukujiciho konce Dermatansulfdtu, Heparasulfdtu, hromadéni

v oW

dermatansulfatu, AR dédicnost, zvétseni lebky, silné vlasy, vyraz .chrli¢e" (nizké Celo, Siroky nos, zvétsené rty), slepota, hluchota,
vyraznd

mentdlni retardace, deformity hrudniku, hepatosplenomegalie,

Mukopolysacharidéza II. typu (Hunterdv syndrom)

deficit enzymu L-iduronosulfdtsulfatasy, hromadéni heparansulfatu (GR dédi¢nost, muzi)

tézka forma : rychlejsi progresi a imrtnost do 15.roku Zivota, srdeéniho selhdni, makrocefalus, malformace zubd, hepatosplenomegalie
poruchy sluchu, demence, kardiomegalie, zliZeni korondrnich cév

lehkéd forma: postiZeni se mohou doZit i 50 let, zpomaleny rist, flekéni drZeni prsti rukou, retinitis pigmentosa, hormdlni intelekt,
¢astd nedoslychavost

Mukopolysacharidéza ITI. typu (Sanfilipdv syndrom)

hromadéni heparansulfdtu, dominuje postizeni CNS, mentdlni retardace, hyperaktivita, agresivita
Mukopolysacharidéza IV. typu (Morquilv syndrom)

hromadéni keratansulfdtu a chondroitinsulfdtu

vyznamné postizeni skeletu

Mukopolysacharidéza V. typu (drFive Scheieiiv syndrom)

mirné skeletdlni projevy

Mukopolysacharidéza VI. typu (Marotauxiv-Lamyho syndrom)

hromadéni dermatansulfdtu, nizky vzrist, systémové orgdnové postizeni, skeletdIni deformity
Mukopolysacharidéza VII. typu

AR dédi¢nost, mutace B-glukuronidasy




Poruchy metabolismu tukd
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Klasifikace (?) vs. skutecnost (!)

genetické predispozice
("stradavy"” genotyp)

(enzymy, apolipoproteiny,
receptory, transkripni
factory, ...)

komplexni, kombinovand

DYSLIPIDEMIE
s Ucasti dédicénych a
externich faktor(

vedouci k variabilné

zvysenemu riziku
aterosklerdzy

nEkterd geny
predisponujicl k diabetu a
dyslipidemii jsou sdruzeny
v ramci poruchy zvané
METABOLICKY SYNDROM

N -
EE
inzulinova rezistence / diabetes mellitus

(nesuprimovana lipolyza, zvys. dodavka glukdzy a FFA do jater
1 } | & 9 J



Poruchy plazmatickych lipoproteint

Hyperlipoproteinemie(HLP)/hyperlipidémie/dyslipidémie

. heterogenni skupina metabolickych poruch, vyznamné zvySujici riziko rozvoje kardiovaskuldrnich onemocnéni s predéasnym vyskytem
aterosklerézy (AT) a infarktu myokardu (IM)

. autozomdlné dominantni nebo semidominantni = e =
Primarni HLP

zvy$ené lipidy a lipoproteiny v plazmé v disledku:
zvy$ené syntézy lipoproteind

. s 7 7 s . Familiarni deficit LPL I ta LPL
porucha intravaskuldrniho zpracovdni (enzymopatie) it i s
, PR . o v s . Familidrmi deficit apoC Torv mutace v apoC genu
defektni vychytdvani lipoproteint bunéénymi receptory Fam. hypercholesterolernia 1= mutace v LDLR genu
shizené odbourdvdni lipoproteint Familismi defektni spos-100 |13 MUEACe v 3pOB genu (defeks vazby na LOLR -
10% normélini aktiviey)
Polygenni hyperchaolesteralemie  |IIa, IIb polygenni
ROZdéleni na: Fam. kembinovana hypelipidemie |IIa, ITh polygenni
. . . ’~ 7 . dysbetali rotei i
hypercholesterolemie, hypertroglyeridemie, smiSené poruchy s ymetpetenene e ¥ 260k denu
Fam. hypertriglyreridemie ? (polygenni)

" monogenni poruchy jsou co do efektu zpravidla autozomalné

primérni dyslipidemie - dédi¢né:familidrni hyper'cholesfer'olémie, semidominantni, tzn. zavaZnost poruchy je odstupfiovana podle
familidrni kombi 4 h li teinémi poitu mutovanych alel
amiliarni kombinovaha hyperlipoproteinemie = v3em je spoletné, Ze pacienti Spatné reaEUJ: na dietni opatieni a
familidrni defekt apo-B-100, familiarni hypertriacylglycerolémie _ snizeni hiadin lipidi je dosaZeno aZ farmakoterapii
nositelé jsou v rizné mife ohrozeni kardiovaskularnimi nemocemi
sekundéarni - kombinovand eﬁologie vyvolcmé jin)'/mi chorobami nebo (specidlné pacienti s familiarni hrpercholesterolemu s homozygotnim
! defektem), nékdy jiZ ve velmi mladém véku

s nimi spojené: diabetes, hepatopatie, rendlni selhdni, alkoholismus, strava,
endokrinopatie.

primdrni hypercholesterolémie - nejzdvaznéjsi primarni HLP

(riziko predcasné ICHS), heterozygoti maji frekvenci 1:500, homozygoti 1:1 min, defekt v genu pro LDL-receptor,
(védzne odstrariovdni LDL z krve)

2 hlavni dédicné podminéné priciny:

(1) Deficience LDL-receptoru (= familiarni hpercholesterolemie) s autosomdlné dominantni dédi¢nosti

(2) Deficience ligandy na LDL-Cdstici (= familiarni defekt apoB100),dochdzi k jejich hromadéni v cirkulaci



Fam. hypercholesterolemie (FH)

*»  nejéastéjs primari HLP
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3) porufe verby LOL
4) porufe internalizace recaptoruy po varbé LDL
5) porufe uwalnni z endoxomu po internalizad & ndwratu do plasmatické
rn-ernhr&n',- (22 %)
= zwyieni plazmatického cholesterolu se lisi podle typu mutad a
hetero- ¢i homozygotnosti (tzv. .gene-dosage” efekt), ale je vEdy
Znatne
- coa dvajnascbek normalnigh Rladin [<5.2mmolfl] o heterazygotl & - &2
pEtInﬁ:;-ébdt u hnrnnq.'gnt.ﬂl:h [ Vil " "

. dualedlq-' FH

u nemocmpch S8 beoll mnoholetnd xantomy, plip. Slachovd xentelarmats &
dI'I:LE- COr Mt
- wnd nEmocni & nerpepoenanau 8 nelédenou FH Bou rejm. ohrodeni
h’;‘mu aterosklErdzou & Casnym drmrtim zpravdla na ratalni infarkt
Ty u
= g hr:l:ein:-z-.-qn'hi se manifestnl kardiovaskularni onemocrénl objevuje we Svrné

- u hun'm'.-'qnﬁ §i w ditstv & polud fe FH neledena, vede k omirt e drubss
dekadd_

. mulehularne -geneticka diagnostika suspektnich Enpadu a rodin,
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AD, 1:500 mutace postihujici gen pro LDL-receptor (porucha struktury nebo funkce receptoru pro LDL)

LDL se nevstiebdvaji, hromadi se v organismu, a poskozuji sténu cév. hlavni disledek: prredéasny vyvoj AT korondrnich tepen
Nejéastéj$i projevy: $lachové xantomy a arcuscorneae, projevy predéasné aterosklerézy (ICHS) LDL-receptord
(=apoB-receptorii) na povrchu fibroblastl, adipocytt, bunék hladké svaloviny nebo sniZeni. hromadi se v cirkulaci



Hypolipoproteinemie

Abetalipoproteinémie- vzdcnd AR dédiénd DMP, zcela chybi lipoproteinové cdstice obsahujici ApoB (chylomikra, VLDL)

celkové hladiny CHOL a TAG jsou nizké, malabsorpce tukd, steatorea, opozdény rist pozdéji vznikd retinitis pigmentosa a mozeckovd
ataxie typickd je akantocytéza (rohovité erytrocyty) deficit vitamind rozpustnych v tucich, porucha kortizolu lipidy se hromadi v epitelu
strreva - vakuoalizace, organismu chybi esencidlni MK (linolovd)

Analfalipoproteinémie (Tangierska choroba)
snizend hladina HDL a ApoA-I, nizsi i LDL a celkovy CHOL, HDL neprieddvd ApoCII — jsou jen VLDL
hromadénim CHOL esteri ve tkdnich , zvét$ené naZzloutlé tonzily, hepatosplenomegdlie a infiltrace rohovky, vyssi vyskyt AT

Familiarni Hypolipoproteinémie

sdruzena s dlouhovékosti, pravdépodobné pro nizkou incidenci infarktl myokardu. Je povaZovdna zatim za vzdcnou genetickou
abnormitu, pravdépodobné s autosomdlné dominantni dédi¢nosti. Hladina LDL cholesterolu v plasmé je snizena pod 5ti percentilni hranici
normdlniho rozpéti.

Familiarni Hyperalfalipoproteinemie

Jde o genetickou lipoproteinovou abnormalitu spojenou s vyskytem dlouhovékosti v rodiné (o 8 - 12 let oproti priméru v populaci);
predpoklddand forma dédi¢nosti je autosomdlné dominantni. Familidrni formu je vSak nutno odlisit od formy ziskané (sekunddrni) kupr.
pFi abdzu alkoholu nebo pFi uZivdni antikoncepénich prepardti nebo pripravki na bdzi estrogenil. Syndrom je charakterizovdn vyraznym
zvySenim HDL-cholesterolu 1-lipoproteinu na ELFO), mirné az stredni zvySeni celkovéhoo (zvySeni cholesterolu v plasmé a normdlni
koncentrace S-triacylglycerold. Jsou zmnoZeny HDL &dstice obsahujici jen ApoAT nikoliv Edstice obsahujici jak ApoATI tak ApoAIT
[LpA I: A IT]. Abnormalita je pravdépodobné zplisobena zvyenou syntézou apo AIL. Je snizené riziko kardiovaskuldrnich chorob
navozenych aterosklerézou.



Poruchy ukladani cholesterolu

Wolmanova choroba

vzdcnd AR, ukldddni esterl cholesterolu a triacylglyceroll v burikdch jater, ledviny, nadledviny, hematopoetického systému a tenkého
stfeva. Je to zplsobeno chybénim lyzosomdini kyselé lipasy., hromadéni estert cholesterolu v lyzosomech bunék postizenych tkdni
hepatosplenomegalie, opakované zvraceni, trvalé prijmy se steatoreou, bilaterdini kalcifikace nadledvin. fatdlni.

Familiarni deficit lecithin: cholesterolacyltransferasy (LCAT)

Jde o deficit klicového enzymu uskutelriujiciho esterifikaci cholesterolu. AR, v séru jsou zvySeny triacylglyceroly a hladina

v glomeruldrni membrdné (proteinurie), v kostni deni a sleziné (sea blue histiocyty), v erytrocytech (anemie), v cévni sténé (ateromy).
Jsou zmény i v plazmatickych lipoproteinech: triacylglycerolemie 2, 26 - 11, 3 mmol/I. Vétsina lipoproteinovych trid md abnormalni
charakter

Sfingolipidozy

dédiénych poruch metabolismu membrdnovych lipidd (sfingolipidi) -dochdzi k hromadéni téchto lipidl v pFislusnych orgdnech.
Gangliosidéza - Normanova-Landigova choroba -mentdini retardace, degenerace nervového systému, Tayova-Sachsova

Bgangliosido- Gaucherova choroba, Scholzova choroba mentdlni retardace, degenerace centrdlniho a periferniho nervového systému-
Fabryho choroba

Gaucherova choroba - defekt lyzosomové B-glukézocerebrosiddzy, glukézocerebrosid se hromadi ve sleziné jatrech a kostni dreni
Niemanova a Pickova choroba -hromadéni sfingomyelinu a cholesterol

Poruchy p-oxidace mastnych kyselin

beta-oxidace se vyznamné podili na zajisténi energetickych potreb v obdobi hladovéni; je to primy zdroj energie pro srdecni a svalovou
tkdn a zdroj ketoldtek pro CNSje zndmo asi 20 poruch, jsou AR dédiéné mezi nejcastéjsi patii poruchy MCAD (Medium-Chain-Acyl
CoA Dehydrogenase) a LCHAD (Long Chain-3-OH-Acyl-CoA Dehydrogenase)



» hypoteza "stradaveho genotypu” e
- v minulosti se osvédEily ty alely gend, &«
které zajistovaly nejvyssi okamZitou
dostupnost energetickych substratu
E lukoza, lipidy, ...} ale také zasoby
ukova tkan)
- Fm preZiti byl navic vyhodny T pro-
hromboticky a pro-zanétlivy
— selektivni yyhoda nositeld téchto alel
vedla k jejich geneticke selekci
- dnes je v podminkach vice mepé
neomezengho pfistupu k zdrojum
energie (pfinejmensim v rozyvinutych
Spulecnastech‘} steina geneticka
— vybava zodpovédna za zvysnou :
incidenci tzv. civilizatnich (komplexnich)
chorob
" komplexni = geny + prostredi
= genetika lipidového metabolismu
— funkéni vanabilita v genech kodujicich napr.
enzymy zapojené v tuk. metabolismu (TAG i CH)
nuklaedrni receptory (PPAR, RXR, LXR, ..}
apolipoproteiny
receptory apolipoproteind
hormony a jejich receptory
w glukokortikoidy, hormony 5t Zlazy, ...
w faktory determinujic inzulinovou sensitivitu



Poruchy prijmuu makroelementu

mineradlni latky nezbytné pro organizmus,
vyskytujici se od desiti po desitky procent
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Prvek Funkce Ulozeni v téle Doporucfena L Zdroje
davka

u! 1 atal ata
Draslik (K) osmoticky tlak (nitrobunéény) I5tg- QOtéfok\L:t?rI]tgobunecne 500 - 3500 mg rostlinng potrawiny
Fosfor (P) WSta"bakos“-SoucaStb“”;‘;”mVET;g;“rﬁ““Wme”ae”erg”-pmsmp 500- 800 g - 80% v kostie 800 mg MIGENE, MOLENE & Masné wirobky vejce
Hof&ik (Mg) vystavba kostl, aktivace enzymi 20-30 g - 50% v kostfe 300 - 400 mg lugténiny, dribezi maso, rby, zelenina

- . e A 80-100¢g-90%y ; -
. . ]
Chlor (CI) osmaticky tlak (mimobunécny), tvorba kyseling v Zaludku rimobLNSEné tekuting b s0lene potraviny a pokrmy
Sodik (Na) osmeticky tiak (mimobunéény), akiivace enzymil . mogj,BE,]%V . 5-15 g soli s0lené potraviny a pokrmy
' mimabunécne tekuting

- e . e ; 1000-15009-90% v e . . . .
Vépnik (Ca) nervosyalova drazdivost, wystavba kosti, srazeni krve, stafty svall Kot 800 - 1200 ma mi&éné wyrabky, mak, mougné wrobky, Zelenina




Ca

nejhojnéjsim prvkem v organismu 1 az do 2,2 kg vdpniku - hlavnim stavebnim materidlem kosti, zubtl a svald.

99 % vdpniku v kostech a 1 % vdpniku je v krvi - tento podil je stdly.

Potrebny ke sprdvnému srdzeni krve, k udrzeni dobré nervosvalové drdzdivosti, drdzdivosti srdecniho svalu apod.

Metabolismus vdpniku md tésny vztah k vitaminu D a k hormonu pristitnych télisek - tzv. parathormonu. PFi nedostatku vitaminu D se vstrebdvd ze
stfeva jenom malé mnoZstvi vdpniku, Parathormon zvétsuje vstrebdvdni vdpniku, aviak jenom za pritomnosti vitaminu D. Zdvisi téZ na Mg
Primérnd denni potteba vdpniku - 0,8 aZ 1,2 g, vyluéuje se 320 mg vdpniku denné: 175 mg moci, 125 mg stolici a kolem 20 mg potem.

Nedostatek

odebirdni vdpniku z kosti, nejprve z &elisti a pak ze Zeber, obratli a kosti konéetin. - Fidnuti kosti, tzv. osteoporézu - bolestmi v kostech a

.

kloubech, kosti se stdvaji krehkymi a snadno lomivymi. Osteoporézu lze |é€it poddvdnim vdpniku a vitaminu D, pfi této 1é€bé zdroven dochdzi ke shiZeni
vysokého krevniho tlaku a hladiny cholesterolu v krvi. prevence proti vzniku roztrousené sklerézy, nemoci centrdlniho nervového systému.
Nedostatek vdpniku zplsobuje rovnéZ osteomalacii (méknuti kosti), srde&ni poruchy apod., dilezity v t€hotenstvi

[

v orhanismu 650 g fosforu(70 az 80 %) - kosti a zuby

Ve formé fosforenych esterl je sou¢dsti fosfolipidl, fosfoproteind, nukleotidli atd. - energeticky metabolismus

Bilkoviny obsahujici fosfor jsou stéZejni ldtkou pri déleni bunék a pri prenosu dédiénych informaci.

ddvku fosforu v mnoZstvi 500 mg - 1200 mg (Ca:P)1:1a21:15.

Nedostatek

Po jejich vyCerpdni dochdzi k méknuti kosti.

Mg

v organismu - 20 aZ 30 g hor¢iku, 50 az 70 % je v kostech, zbytek ve svalech, nervové tkani, jatrech a éervenych krvinkdch.

Reguluje srdeéni rytmus a svalové kontrakce, pomdhd vyuZivat vitaminy C, E a pfemériovat glukézu na energii Piisobi jako antistresovy, antitoxicky,
protialergicky a protizdnétlivy &initel, chrdni pred ionizujicimzdrenim, reguluje teplotu, povzbuzuje fagocytézu, plisobi na sprdvnou &innost nervi.
Aktivuje enzymy, plisobi pii srdzeni krve, privzniku estrogend, v Einnosti stirev, Zluéniku, srdce a mo&ového méchyie. Uastni se enzymatickych
reakcich, plsobi ha regulaci rastu, na ldtkovou pfeménu a na €innost bunék. Fidi hladinu cholesterolu v krvi, a tim zamezuje, pfedéasné arterioskleréze
a otylosti, proti vzkinu ledvinovych kamenti a hemeroidl. Hor'¢ik se musi poddvat spoleéné s vdpnikem (v poméru Ca : Mg = 2 : 1),

muZi potrebuji 350 mg a Zeny 300 mg hor¢iku denné,

Nedostatek

zplsoben nadmérnou konzumaci alkoholu, bilého peliva, sladkosti, nadbytkem Zivo&isnych bilkovin a tuki, nedostatkem zeleniny, ofechii a lu$ténin, H20
projevy:_nesndsenlivost hluku, agresivita, neuréza, bolesti hlavy sklon ke zvraceni, prijmy poruchy mysleni, skleréza , ranni tnava i po dlouhém spdnku
nespavost, nolni poceni silné buseni srdce, arytmie, Easto spojend s bolestmi v hrudniku, ndhlé zdvraté, ztrdta rovnovdhy tres vicek (zvldsté levého
vi¢ka) mlha, kmitajici body pfed o€ima, aZ halucinace paddni vlast, ldmavost nehtl, prdchnivéni zubd, mrtveni konletin, ,mravenéeni®, kiece (zejména
kfe€e v lytkdch pFi rannim vstdvdni, pFi protahovdni se atd.) citlivost na zmény polasi, na zimu a vlhkost, &asto aZ bolesti zubd, ddsni, kloubd atd.



Na, K, Cl

Metabolismus sodiku spolu s metabolismem drasliku a chloru je Fizen mineralokortikoidy (hormony kiry nadledvin)
ridi osmoticky tlak (rovnovéhu) v téle
ovliviiuji sprdvnou regulaci télnich tekutin, vyskytuji se v téle v podobé ionti

K

Draslik je v téle uloZen prevdzné v burikach.

Koncentrace K+ v burikdch je mensi nez mimobunéénd koncentrace Na+, protoze uvniti bunék je pomérné mnoho osmoticky Géinnych ldtek (jinak by
nebyla zaji$téna osmotickd rovnovdha). Nerovnomérné rozdéleni je pro nékteré orgdny (nervy, svaly) zdkladem jejich drdzdivosti.

PotPebny pri ldtkové preméné sacharidi a pfi tvorbé glykogenu, podili se na nervové a srdeéni innosti.

prijem 2 az 5 g drasliku, denné ledviny vyluéuji az 3 g.

nedostatek

fyzické i psychické vyéerpdnim, otoky, poruchy srdeéni ¢innosti, krevniho obéhu, traviciho traktu a nervového systému.

Na

Sodik- uloZen extraceluldrné - mimobunééné tekutiny.

Sodny iont je velmi dileZity pro organismus a je organismu neustdle doddvdn potravou- chloridu sodného.

Po vstrrebdni do krve je sodik ukldddn zejména ve vazivu. Norma soli je 5 az 15 g ha osobu a den, pFi vysokém krevnim tlaku asi 1 g denné. V 1été a pFi
znaéném poceni je potieba vétsi, protoze napr. pri velkém fyzickém zatiZeni je ztrdta potu aZ nékolik litrd, a tudiZ se ztrdta NaCl, ovéem i jinych
stopovych prvki, vyrazné zvysi. Sodik se z téla vylu€uje predevsim moéi (asi 90 %) a potem. Hodné soli se ztrdci také silnymi prajmy, krvdcenim, pri
horeékdch se sou¢asnym pocenim, pri hemocich srdce atd.

nadbytek soli v potravé prispiva k vysokému krevnimu tlaku, k nékterym chorobdm srdce, k nemocim ledvin, k rakoviné zaludku apod.

nedostatek - (nava, deprese, kfece, ztrdta chuti k jidlu, mdloby a zvraceni,

cl

Chlor je v organismu pritomen jako chloridovy anion. je obsaZen jak v intraceluldrnich tak i v extraceluldrnich tekutindch.

Uréitd édst chloridovych ionti se spotfebovdvd na tvorbu Zaludeéni kyseliny chlorovodikové.

Chloridové ionty jsou rozvddény krvi a jejich hlavnim skladistém je podkoZni vazivo, svaly a jatra. Jsou vyméSovdny ve formé chloridu sodného hlavné
moci a Cdstecné potem. Denni potreba asi 9 g.



Poruchy prijmuu mikroelementu

mikroelementy -vyskytuji se pod 10% KLASIFIKACE STOPOVYCH PRVKU PODLE BIOLOGICKYCH
koncentrace ve tkdnich jsou niZzsi nez 50 mg/kg. FUNK?' - - : -
V lidskych tkdnich to jsou (esencidlni): Esengla’lm stopové prvky s definovanou Zn VARY plazrvne
denni davkou | | v plazmé
. Se Se v plazmé
zinek (Zn) Fe Fevplazmé
iod (I) Esencialni stopové prvky bez Cu  Cuvplazmé
selen (Se) definované denni davky Mn  Mnv plazmé
Zelezo (Fe)....hemochromatdzy, anemie Cr Cryvplazmé
méd’ (Cu) ....Wilsonova choroba Co  Covplazmé
mangan (Mn) Mo Mo v plazmé
h 9 ) F F v plazmé
i lr;orln Cr Stopové prvky bez presné definované Li Li v plazmé
obalt (Co) role v organismu Ni Ni v plazmé
molybden (Mo) Sn  Snvplazmé
fluor (F) Si Si v plazmé
\") V v plazmé
Li, Ni, Sn, V, Al, As, Cd, Pb, Hg S BNl aziie
Toxické prvky Al
As As v plazmé
Cd
Pb
Rozdéleni stopovych prvki podle jejich biologickych funkci: Hg
1. Esencidlni stopové prvky s definovanou denni ddvkou.
2. Esencidlni stopové prvky s definovanou esencidlni roli v metabolismu, ale bez presného stanoveni denni davky.
3. Prvky obsaZené ve tkdnich a biologickych tekutindch v ultranizkych koncentracich, u nichz doposud nebylo jednoznaéné urceno,

zda jsou esencidlni nebo $kodlivé ve zjidt'ovanych koncentracich. U téchto prvki byla zjiéténa esencidlni role u nékterych
ZivoZidnych druhil, aviak u lidi pro to chybi diikazy.

4.  Toxické stopové prvky, u hichZ neni zndmd biologickad funkce u lidi, ale které jsou-li pritomny i v relativné nizkych koncentracich
zplsobuji patologické zmény


http://ciselniky.dasta.mzcr.cz/cd_ds4/hypertext/JVANE.htm
http://ciselniky.dasta.mzcr.cz/cd_ds4/hypertext/JVANJ.htm
http://ciselniky.dasta.mzcr.cz/cd_ds4/hypertext/JVANK.htm

Mikronutrienty

Zelezo (Fe) - Zabezpecuje ,dychadni* bunék, vyznam pro stavbu a funkci hemoglobinu, nedostatek- anémie, bolesti hlavy, maldtnost,
dnava. Naopak dostatek Zeleza zvy3uje obranyschopnost organismu vi¢i infekcim.

Sira (S) - lidském téle obsazena v AMK- cysteinu, methioninu a taurinu. Podili se také na detoxikaci organismu.

Zinek (Zn) - souédsti mnoha enzymd, které se podileji na §tépeni bilkovin. Podili se na tvorbé inzulinu a prodluZuje dobu jeho pisobeni v
téle. Je souldsti oni duhovky a Uéastni se funkce zraku. Zinek musi byt poddvdn s vitaminem A, aby se vstrebal. Potencidlni
anikancerogenni, nedostatek- nedostatecny vyvoj a poruchy pohlavnich zldz.

Selen (Se) - souldsti enzymi, které se s vit. E podileji ha odstrafiovdnim volnych radikdld a peroxidi a chrdni pred plisobenim tezkych
kovl , vyznamny antioxidant, nezbytny pro tvorbu prostaglandinu, ktery ovliviiuje krevni tlak a podporuje sprdvnou funkci srdce

Kremik (Si)- nezbytny pro rlst organismu, zpeviiuje cévy a kosti. Md vliv na sprdvnou tvorbu pojivovych tkdni a chrupavek.

Chrom (Cr) - hlavni sloZzkou faktoru, ktery je nutny pro metabolismus sacharidt a plsobeni inzulinu. Nedostatek diky vysoké konzumaci
rafinovaného bilého cukru a bilé mouky dileZity pro rist a obranyschopnost.

Jéd (T) - i¢ast na tvorbé hormont §titné Zldzy.(tyroxin) Jéd urychluje metabolismus Zivin. Dostatedny prisun jédu v t€hotenstvi je
nezbytny, protoZe u plodu ovliviiuje mentdlni a pohlavni vyvoj, hedostatek jédu - zvétseni $titné zldzy-struma

Fluor (F) -nedostatek i prebytek Skodi, prebytek- akumulace soli fluoru v kostech -osteosklerdza, vychytdva Ca- osteopordza, poskozeni
mozku

Kobalt (Co) -souédst B12, souédst a aktivdtor nékterych enzymi, podili se na krvetvorbé

Litium (Li)- sniZuje krevni tlak, ochrana pred cévnimi chorobami, spolu s Mg- antisklerotikum, psychotropni (cinky, Ié¢ba depresi
Mangan (Mn) - nezbytny pro funkci enzymd, vyvoj bufiék a G¢inek B1, podili se na krvetvorbé

MEd' (Cu) - souddat enzymil, ovliviiuje matbolismus Fe, podili se na vyvoji kosti, a tvorbé myelinovych vldken,

- Doporuéena denni .
Prvek Funkce UloZeni v téle P . Zdroje
davka

Fluor (F) brZdéni enzym, ochrana pfad zubnim kazem 2 -3 my (95% v kostfe) max. 3 myg masao, vejce, ovoce, Zelenina

Chrom (Cr) aktivace enzymd, faktor tolerance glukdzy 8= 12 i) (Dkrugzéi,wsvaly aljine 0,025 mg maso, vyrobky z celozmneé mouky, med

Jad (1) tvorba hormonid Stitné Zlazy 10 - 15 my (29% ve Stitne Zlaze) 0,15 myg mofskeé ryby, vejce, mléko

Kohbalt (K) stavebni kamen vitaminu B12, aktivace enzymi 1 -2 myg (ledviny a jing organy) 0,001 rmy lusténiny, kofenova zelenina, ofechy

o] g - . . . oA 6 = P cca 2 g (slinivka, nadledvinky, P = - a g (RS o
Kiemik (Si) posiluje mineralizaci, pomaha pii stavbé kosti i, pies, sy, (e 20 - 30 mg otruby, ovesné wloEky, Serny chléb, pfeslicka rolni, truskavec
Lithium (Li) e, SRS esiR] dren,CEE:zcll;rdce, EREATE Carenirl Ukt (7el Sl Zfistim a doplnir 7 mineralni vody, nadzemni €asti rostlin (hl. riZovitych)

5 10 - 40 mg (kostra, jatra, _ - . . .
Mangan {Mn) aktivace enzymi hypofyza, mlégne Flazy aj.) 25-7 myg ohiloviny, Spenat, listova zelenina, jatra, ledviny
. as i o . S0 - 100 mg (45% ve svalstvu, - L. =
Med’ (Cu) stavebni latka enzyma, kreetvorba, tvorba elestinu 20%v jatrach, 20% v kostre) 1,2-3mg lugténiny, jatra, ofechy
Molybden (Mo) stavebni latka enzymd, aktivace enzymi &= 1 g U::;Zhlﬁdvmy alne 0,15-05 mg lugténiny, obilaviny, jatra, ledviny, listova zelenina

Mikl (Ni) aktivace enzyml, sraZeni krve, bridéni enzymd 10 myg (krev, kosti a jiné organy) 0,1-05mg lugténiny, syry, ryby, obiloviny

Selen (Se) synergista tokoferolu a aminokyselin obsahujicich siru = 1 mngLe;\g?gyéns;;tna e 0,01 -0,08 my maszo, obiloviny, ryby

Sira (S) vaZe se na amlnokys'evlmy, 'enzymy a ngktejre wtamlnyﬂ vitamin B4 a biotin), =Hiivg @ @l 200 g s @ el

vicastni se metabolickych procesnd
Vanad (V) brZdéni syntézy cholesterolu, mineralizace kosti a zubl iD= ‘13. mg (_I_El:‘lwn),r,‘Jatra, 0,02 myg a vice resiline wlise o vyseljm Ubsaht_am AERESEEmHEn mesiiel
slezina a jiné organy) kyselin
Finek Zn) aktivuje vitamin A, pomaha formovat kovst}, plsobi pf wyvoji muZskych pohlavnich 2249- 2',3 g’(svaly,Je'n[a: 15 g il el sremrome A, udiming
Zlaz ledviny, muzské pohlavni Flazy)
. 4 -5 g (26% v hemoglobinu a
Zelezo (Fe) stavebni latka enzymd, hemoglobinu a myoglobinu myoglobinu, 16% ve feritinu a 10 - 20 myg maso, vyrobky s ki, jatra, Epenat, celozrmny chléb
T



metabolismus Zzeleza

Az 57 % vieho Zeleza je v hemoglobinu, 7 % ve svalech, 16 % je svdzdno s metaloenzymy tkdné, a to hlavné tkdné mozkové. 20 % je zdsoba v jdtrech,
slezing, kostni dfenia v ledvindch. Zdsobni Zelezo, které pochdzi zZ¢dsti z rozlozeného hemoglobinu a zZ¢dsti je doplfiovdno potravou, se ukldda ve formé
bilkoviny feritinu. Ze zdsob se dostdvd do plazmy a odtud do kostni direné, kde se tvori hemoglobin.

Celkovd zdsoba Zeleza:

4 gramy: 2.5 gramu v hemoglobinu, Denni prijem z potravy: 1 mg

Neexistuje fyziologickd cesta, jak Zelezo vyloucit

Regulace mnoZstvi Zeleza v téle: vyhradné na trovni prijmu Zeleza z potravy (muzi obecné vyssi zdsoby Zeleza hez Zeny)
Pokud neni Zelezo bezpelné uloZeno v proteinech, je nebezpeéné:volné radikdly

Proteiny obsahujici Zelezo: hemové a nehemové,
Hem : Fe+porfyrin (tetrapyrolové slou¢eniny- éervena fluorescence
Pokud se v organismu hromadi porfyriny nebo jejich prekursory, vznikd porfyrie

Hemoprotweiny (obsahuji Fe ve formé HEMU):
Cytochromy mitochondrii (100 mg Zeleza)
Hemoglobin: asi 2.5 gramu Zeleza

Myoglobin: asi 0.3 gramu Zeleza

Nehemové proteiny s Fe

1) Ferritin (zdsobdrna Fe)

2) Transferrin (transport Fe)

+ desitky dalsich proteind, napF.(Ribonukleotid reduktdza: syntéza DNA)

transport do bunék: transferinové receptory

FERROPORTIN: jediny dosud popsany exportér Fe (makrofdgy, enetrocyty, hepatocyty)
objev jaterniho hormonu HEPCIDINU (BLOKUJE EXPORT ZELEZA Z BUNEK, drzi Fe v burikdch)

Ovliviuje zejména vstrebdvani Zeleza v duodenu. mnozstvi zeleza zadrzeného v makrofazich.



Poruchy metabolismu Zeleza

Nedostatek Zeleza se projevuje napr. bledou, nezdravou pokoZzkou, bolestmi hlavy, iritaénimi stavy (tj. podrdzdénosti), mdlobami, krdatkym rychlym dechem, gastritickymi
potiZzemi (zdcpa, nadymdni, meteorismus), $patnym vyZivovdnim pokoZky a vlasdl, vypaddvdnim vlast, Iémavosti nehtli, bolestivymi Ustnimi koutky, maldtnost a tnavou.
Nedostate&ny pFisun Zeleza do organismu miZe byt i jednou z pFi¢in anémie - chudokrevnosti, ne viak jedinou.

v.s s

ShiZujici se obranyschopnost organismu miize byt také odivodnéna chybéjicim Zelezem, protoZe vznik antitélisek v krvi je nejvice brzdén prdvé nedostatkem tohoto kovu,

brzdi ho viak také nadbytek vdpniku a cukru v potrave.

Poruchy

1) SniZzené mnoZstvi Zeleza v organismu: anémie

2) Zvysené vstrebdvdni zeleza: hemochromatéza

3) Porucha redistribuce Zeleza: anémie
chronickych chorob

Anémie z nedostatku Zeleza -nejbéznéjsi
mikrocytdrni a hypochromni - pokles sérového ferritinu (odrdzi pokles zdsob Zeleza)
kompenzaéni zvySeni mnozstvi transferrinu v plasmé Nadmérnd absorpce Zeleza v duodenu

Hemochromatéza (primarni nebo sekundarni)

zvySeni Fe v séru, toxické poSkozeni bunék

Ukldddni Zeleza v jdtrech, pankreatu a myokardu,
kardiomyopatie, ,bronzovy diabetes"

Existuje 5 gend, jejichZ mutace zplsobuji hereditdrni
hemochromatézu, nejbéznéjsi je mutace genu HFE:

1. snizeni produkce hepicidinu

2. Snizeny hepcidin uvolni export Zeleza z enterocytu

3. Zelezo pFestupuje ve zvydené miFe z enterocytu do krve

Porucha redistribuce Zeleza:

Anémie chronickych chorob (Relativni nedostatek Fe pro krvetvorbu

pri vysoké hladiné ferritinu a vysoké hladiné Fe v zdsobdch)
Patofyziologie anémie z chronickych chorob:

1) Infekce zvysi hladinu hepcidinu

2) Zvyseny hepcidin blokuje export Zeleza z makrofdgt

3) Zelezo zfistdvd uzavieno v makrofdzich a neni vyuzito pro erytropoézu
4) Zelezo v enterocytech nepiestupuje do krve

SKELETON BLOOD
erythropoiesis erythrocytes

¢ % s.

6598\ ) SPLEEN
A macrophages

Small lntesélt
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click = PLAY/STOP



Vitamin -zdkladnim sloZkam lidské potravy. funkce katalyzdtord biochemickych reakci. Podileji se na metabolismu bilkovin,
tukd a cukrd. Existuje 13 zdkladnich typi vitamini. Lidsky organismus si, aZ na nékteré vyjimky, nedokdZe vitaminy sdm
vyrobit, a proto je musi ziskdavat prostrednictvim stravy. Vitaminy jsou nutné pro udrZeni mnohych télesnych funkci a jsou
schopny posilovat a udrzovat imunitni reakceavitaminéza -delsi dobu - velmi nebezpeénd.

hypovitaminéze, avitaminza - poruchy funkci organismu

NEDOSTATEK :

vitamin C - paddni zubli, krvdceni z ddsni (kurdéje), snizend imunita, Gnavu, smrt

vitamini B-komplexu -poruchy mozkovych funkci, trdviciho dstroji, nespavost, nechutenstvi, bolesti hlavy, koZni problémy
nedostatek B6 -zvydend hladina jaternich transamindz. nedostatek vitamin B12 - anémie, nedostatkem tohoto vitaminu trpi éasto
Zeny v téhotenstvi, lidé trpici riznymi infekénimi chorobami.

vitamin K -jaterni poruchy, poruchy srdZlivosti krve, nebezpecné pro kojence a pacienty trpici poruchami funkce jater
vitamin E -vzdcny, miZe byt zplsoben genetickymi dispozicemi

vitamin D- muZe zplsobit demineralizaci kosti, coZ md za ndsledek jeji deformaci a pokud je ho hadmérny prisun, zptisobuje
nevolnost, prljmy, zvraceni a poruchu orientace.

vitamin A- ndhld suchost pokoZky, loupdni kiiZze, stfevni potiZe a pFi

hypervitaminéza- Preddvkovdni* vitamind, rozpustné v tucich - ukldddni v tukové tkdni
NADBYTEK:

vitamin A- koZni problémy, nebezpelny v obdobi téhotenstvi, poskozeni plod, hebo u malych déti, pripady smrtelnych otrav nebo
otrav s dozivotnimi ndsledky

vitaminy B-komplexu - prdjmy, ndvaly horka a zimy,.

vitamin E - nevolnost, prljmy a Zaludeéni obtiZe

vitamin D- muZe poskodit ledviny, odvdpnéni mékkych tkdni a narugeni rastu kosti.
nejrizikovési je v tomto ohledu vitamin A, u néjz existuji.



Vitaminy rozpustné v tucich

Nazev DDD Zdroj Vyznam Projevy nedostatku
mléény tuk, zloutek, jatra, rybi
Vitamin A (retinol, 1.82%2m tuk i maso, zdrojem provitamini | zajist'uje vidéni - tvori o¢ni purpur, podili |Seroslepost az slepota, rohovaténi ktize a sliznice,
axeroftol) ’ £ (karotenii) je barevna zelenina |se na tvorbé bilkovin v kiiZi a ve sliznicich | ucpavani vyvodu zlaz, postizeni skloviny a zuboviny
(mrkev)
Vitamin D rybi tuk, v malém mnoZzstvi 1 o - organismus ztraci Ca a P, a snaZi se jej nahradit z kosti -
. . o oy AV podili se na fizeni metabolismu Caa P v .. ot v s “ s , ,
(vitamin anti- 0,15 mg vznika v kiizi po ozareni UV tele za vyvoje vznika krivice, v dospélosti méknuti kosti,
rachiticky) paprsky, banany ovliviiuje plod matky
Vitamin E e 11w odporuje ¢innost pohlavnich 714z a “ , .
5-30mg) |obilné klicky pocp ,J o1 w1 ox P , nékteré gestacni poruchy
(tokoferol) spravny prubéh téhotenstvi
listova zelenina, kvasnice, v
Vitamin K (vitamin 1 i tlustém sti‘evé je tvoren oxidoredutasa, vyznamny pro tvorbu krvéaceni do tkéni a télesnych dutin, krvaceni mozku

antihemor-rhagicky)

¢innosti mikroorganismu
(Bakterium coli)

protisrazlivé latky protrombinu

miize byt pficinnou smrti

Vitaminy rozpustné ve vodé

Nazev DDD Zdroj Vyznam Projevy nedostatku
zasahuje predevs$im do metabolismu cukri, i, . .
. . .. _— . i ., . . oy zvySena tnava, sklon ke kie¢im svalstva, srdecni a
Vitamin B, (thiamin, obiloviny (zejm. kli¢ky), jatra, |zejména v centralnim nervstvu a ve o . . A a
. 1,5 mg Dot o FT P travici poruchy, dispozice k zanétim nervi az
aneurin) veprové maso svalech, podporuje ¢innost traviciho ot Teore .
. oG onemocnéni beri-beri
ustroji
Vitamin B jako 0¢inna slozka zlutého dychaciho . .. . Y e o
. G . . y . C1r 1 Y e zard¢lost a palCivost jazyka, zdufeni rtl, bolavé ustni
(riboflavin, 1,8 mg mléka, maso, kvasnice fermentu je v kazdé bunce, kde se ti¢astni ..
. Y- koutky, poruchy sliznice hrtanu a hltanu
laktoflavin) oxidaci zivin
. . . .. . , ma ucast v oxireduktasach a umoznuje
Vitamin B, (kyselina jatra, kvasnice, hrach, maso, , . . . J L . i o, .
. 7 - 10 mg \ . syntézu bilkovin, jako koenzym A ma ruzné degenerace, u Cloveka paleni chodidel
pantotenova) ryby, mléko, vejce o, , .
centralni postaveni v metabolismu
Vitamin B kvasnice, obilné kli¢ky, maso C e o S e e . .
o8 2 mg 2 s ¥ > | podporuje G¢inek vitamini B, a B, pomalé hojeni zanétl, zhorSena regenerace sliznic
(pyridoxin) mléko, luSténiny
Kyselina nikotinova jatra, ledviny, maso, kvasnice, |klic¢ova pro syntézu ribonukleovych kyselin| , . ., . . ,
ySeur . . 15-20 mg jatra, ¥ ’ i OVa Pro sy yenxy zanéty kize, celkova seslost, poskozeni mozku
(vitamin PP, niacin) houby a bilkovin
Kyselina listova . . A AR zasahuje do metabolismu aminokyselin, je
v z 0,5- 1 mg |listova zelenina, jatra ,J . - y ] chudokrevnost
(folova) nutna pro tvorbu Cervenych krvinek
Vitamin B,, e - ” g - &l e <o e
(kobalami) 1 mg jatra, maso, ¢innost bakterii nutny pro udrzeni normalni krvetvorby perniciosni anemie
Vitamin C (kyselina katalyzuje oxidaci Zivin, udrzuje dobry unava, snizena odolnost proti nakazlivym nemocem,
askorbov);i) 50 - 70 mg |syrové ovoce a zelenina stav vaziva a chrupavek, podporuje krvaceni, vypadavani zubu, pfi avitaminose smrtelné
tvorbu protilatek onemocnéni - kurdéje
kvasnice, jatra, ledviny, k . . e e, . . - oy o i
. - N 0.15-03 |~ o7damm T i ie ve vSech zivoc¢isnvch bunkach. podporuie | zanéty kaZe. atrofie papil jazvka. tnavnost. deprese.



6M rostliny s ,pridanou hodnotou™
"Zlata ryze" (zrna ryze Zlutou barvu )
ryze obsahujici beta-karoten -vychozi ldtka pro tvorbu vitaminu A
1999 - 3vycarsti a némelti védci
Vyhody : Levnd a vynosnd tvorba plodiny, kterd napomdhd lidskému zdravi.
Betakaroten - plisobi antioxida&né, chrdni télni buriky, sliznice a kiiZi, ochrana pfed UV zdFenim.,
obrana proti nddorlim, infekénim chorobdm, dné a prekyseleni organismu,
nezbytny pro sprdvnou funkci zraku.
Novaé zlaté ryZe - plvodni zlatd ryZe -1,6 mikrogramu provitaminu A/1 gram ryze
nyni - 37 mikrogram provitaminu.
Arabidopsis thaliana - zvyseni obsahu vitaminu C 0 100 %.

"Chemické tovarny"

GM mikroorganismy produkujici vitaminy B2 a B12,E , A, C
Vyhody: rychly rlist, nendroéni kultivace, " environmentally friendly" (minimum energie a odpadu, vétsi vytézky)

krystalky B2



Cirkadianni rytmicita

cca 24 h rytmus biochemickych, fyziologickych a metabolickych funkci

Noon
12:00
High alertness
10:00 Best coordination
Highest testosterone sect&egtiglg : 14:30

Fastest reaction time
Bowel movement likely 08:30, 15:30
Melatonin secretion stops

Greatest cardiovascular efficiency
07:30

and muscle strength

Sharpest rise 17:00

in blood pressurc06:45

06:00 18:00

18:30Highest blood pressure
19:00 Highest body temperature
Lowest body temperature 04:30

21:00 Melatonin secretion starts

02:00

Deepest sleep 22:30

00:00 Bowel movements suppressed

Midnight



Circadianni hodiny

Pineal gland
300 4
i: TTte~oL__ 200 4 Plasma
Centralni:  Hypothalamus 2 Paarie
Central pacemaker 100 (pmol)
resetovany ] ° .
svétlem skupina neuront in SCN —

informace o mire svételnosti skrze bunky retiny
vylu¢ovani melatoninu

Core body

37.0 4
temperature
365 v (C)

Autonomic| -7~
nervous - 300 1
EHE 200 4 Plasma
i 1 ine kv e cortisol
Periferni: Tka.ne a,bunk)j - ol pa
Periferni oscildtory v jednotlivych tkdnich a burikdch Adrenal gland
influenced by 1 Mt it eiand 0 24
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Light

Hormones 3
(e.g. insulin,
glucocorticoids)

PERs

2 CRYs

3
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g Clock genes ™"~
Feeding/fasting

(e.g. glucose)

poruchy cirkadianni rytmicity
1. SCN

2. Jednotlivych bunék

3. Interakce

n\

Metabolic
stimuli

Glucose
metabolism

(e.g., glycogen
metabolism)

/ Cholesterol

metabolism
(e.g., HMG-CoA
reductase,

\GY P7A1, ApoA-IV)

Metabolic

Triglyceride metabolism

" transcription
(e.g., FAS, ACC,...)

factors

(e.g., PPARa,
Rev-erba,
SREBP1)

poruchy spanku a poruchy chovani
metabolicky syndrom (obezita)
hormonalni nerovnovaha

nadorové bujeni

kardiovaskularni funkce

—



Poruchy prijmu potravy/vyzivy

hladoveéni

*  hladovéni/hyponutricie
*  malnutricie
*  kachexie
»  psychickd onemocnéni
- mentdlni anorexie
- bulimiie (pfejiddni a ndsledné
vyzvraceni potravy)
- zdchvatova prejidani (pFejiddni
zplsobené stresem)

energetickad rezerva (tuk) u $tihlého ¢lovéka
(tj.tuk pod 20% na cca 2-3 mésice

biochemicka charakteristika hladovéni:
-glukangon + (pokles sekrece inzulinu)

- vyCerpdni zdsob jaterniho gykogenu za 12-14h
- vzestup koncentrace adrenalinu, glukagonu,

glukokortikoidi

- zvySend glukoneogeneze

-zvysend lipolyza se zvysenou ketogenezi
(metabolickd acidéza)

-bilkoviny se relativné Setri, pokud je normdini

fyzicka aktivita

hladovéni (fasting, Jrauati-::n}

- wédome nebo nugené patladeni a2
zcela zastaveni privodu potravy u
jinak zdravého fowéka resp. bez
ravazneho celk. onemocnéni

podvyZiva (hyponutrice)

- dusledek nizSiho privedu zejm.
makronutrent

- BMI < 18 {tuk <10% u mud, <15%
u Zen)
malnutrice
- disledek dlouhodobéha deﬁ::lentn ha

piivodu makro- a mikronutrientd s
WYFTAZNY M Srganovymi zmeanami

[ Zasto ireverzibilnimi)
- wede k inanicifemaciaci

anorexie
- nechut k jidlu, ztrita apetitu
kachexie

- zbrata hmotnost (bukowva a svalova
tkéﬁa a chuti k jidlu u cloveka, ktery
se aktivme nesnazi redukovat
hmotnost

- wede k inaniagfemadac
karence (deficit)

- selektivni nedostatek urcite ziviny ci
|atky v pobravé poZkazujici zdrawvi



Poruchy vyzivy

Malnutrice: protein energetickd (PEM) Kachexie: ztrata hmotnosti (tukova i svalova tkar a chuti k jidlu

deficit mikronutrientt (vit.A, Fe, I)
marasmus -nedostatek Zivin , svalovd hypotonie
kwashiorkor - edémy a pridruzené infekce
zdvaznd kombinovand porucha sacharidového a
lipidového metabolismu

etiologie: nadory (umira 20%)
tézka onemocnéni (sepse, uremie, HIV infekce

pruibéh a patofyziologie nadorové kachexie
) anorexie -dysregulace center pfijmu potravy
)  aktivace imunitniho systému (spotfeba energie)
) zvySeny klidovy metabolismus
) "wasting" tkani -visceralni tuk a sval

zvySena lipolyza porucha transportu glukézy

A WN -

celosvétové cca 850mil. osob (Asie, Afrika)
porucha ristu u déti, nizkd vdha, zména &innosti
orgdni (tukovd degenerace srdce a jater)

. srdecni selhani

. sklon k dehydrataci, hypoglykemii,

hypotermii
. letargie
. atrofie sliznic -sekunddrni malabsorbce e srot ki

developing nations is an
estimated US$450 billion
per year.

1 billion ~

quiv to the population
of North America and Europe

Hunger Map 2011

WFP

A !
\{\*’jworld FOOd Undernourished [ <5% 5-9%  10-19% 20-33% =235% anao
2

2 7 £ Programme Description Dugemely  Vervlw  Moderaey Moderey  Very hioh
- o g
wfp.org

kwashiorkor



Poruchy prijmu potravy

poruchy typického charakteru prijmu potravy ve vazbé na cyklickou stimulaci pocity apetitu a sytosti nebo snah
o hadmérnou kontrolu hmotnosti vedouci k zdvaznym poruchdm fyzického a psychického zdravi a socidlni
ntegrace

Casto ve spojeni s psychiatrickymi onemocnénimi (obsesivné-kompulzivni poruchy, deprese, anxiézni porucha)
klasifikace :
anorexia nervosa (AN)
bulimia nervosa (BN)
zdchvatovité prejidani (binge-eating disorder, BED)
dalsi nespecifikované poruchy

etiologie:
genetika (neurotransmitery, leptin, orexiny)
psychologické faktory
socidlni faktory




Mentalni anorexie

Mentdlni anorexie (1870) - an-orexe (chut k jidlu)
chronické onemocnéni charakterizované:
-odmitanim udrZet vahu alespon 85% ocekavané hodnoty pri dané vysce
-intenziovnim stzrachem z ristu hmotnosti i pres zjevnou podvyZivu Ly | ' A\ | R
-porusenou percepci svého téla (dysmorfie) ' e
-amenorrhea alespon po 3 po sobé jdouci cykly

prevalence - cca 3% populace v rozvinutych zemich (muZi:Zeny,1:20)

cilevédomé snizovani vlastni hmotnosti
1.omezovanim prijmu potravy (restrikéni typ)
2.fyzicky vydej energie a laxativa (piStovaci typ)

17
disledky: f -u
-sekundadrni malnutrice ——
-Gtlum funkce pohlavnich orgdni (amenorhea) BULIMIA - ANOREXIA Wt
-mirna hypothyredza, anemie, leukopenie, trombocytopenie
-zpomalené vyprazdiovani Zaludku, dilatace tenkého streva, zacpa

Vv

mad nejvyssi mortalitu

spojena s nekompletnim rozvojem osobni identity, perfekcionalismem, dysmorfii,
obsedantnimi rysy, depresivitou

evoluéné nejasnd - porucha zdkladniho instinktu-jist, preZit a reprodukovat se
snaha vyhnout se vylouceni ze spolecnosti?

socilalizace-protekce a kompetice (teorie socidlni kompetice jako diivod deprese




Mentalni bulimie

buliemie - bous (byk)+ limos (hlad)

charakteristika:

-episody zdchvatového prejidani v perioddch kratSich nez 2h ve velkych porcich minimdlné 2x za tyden po dobu 3 mésict
-ztrata kontroly nad jidlem béhem episod

-snaha kompenzorné snizit nasledny vzestup tél.hmotnosti diuretiky, zvracenim nebo zvySenou télesnou aktivitou

-bez vyrazné povyZivy, naprosto norm. i zvySend télesnd hmotnost

prevalence cca 4% populace (1:10)

35-80% dédicnost, lability a sklon k impulzivnimu jednani

disledky:

-zvraceni -metabolickd alkaléza s hypokalemii (dileZita diagnosticky)

-uzivani projimadel a diuretik-hypochloremie a ndsledna srdecni arytmie a nefropatie
-poskozeni tvrdych tkani zubl (eroze skloviny kyselinou, gingivitida)

Fidnuti kosti, zvySend kazivost zubd, ztrdta menstruace a pozdéjsi problém s plodnsoti, vznik modFin, dehydratace, nizky tlak, selhdni srdce




Na anorexii umiraji i muzi

Sucha kiize, pod kterou se rysuji kosti, propadlé tvafe, podragdénost a deprese. To

jeou pilznaky mentalni anorexie, o niZ se mluel v souvislosti @ vychrtlimi Zenarmi.
Jenze ted’ ze ukazuje, Ze takzvanou nemoct modelek trpi 1 muzi.

Posedlost zvana bigorexie

Podobné jako mentalni anorezie k ndm ze Zapadu dorazila
dall choroba ovlivngna kultern krasy. Neni pfimeoe spojena
= Etihlost, ale = touhou po vypracovaném téle, takse za tiki
térmét vrhradné mui. Jde o takzvanou bigorexii, ktera
zene pacienty kazd¥ den na nékolik hodin do posilovny a
zaternni jim mozek natolik, Ze jsou schopni vymfElat
absurdni kombinace jidel, jenom aby do sebe dostali co

nejvic bilkowin.

Vyhybaji se pfehnané tuénim a sladkim jidlim, ale
dokiZou spofadat napiiklad maso s hermelinem nebo
tvarch s rozmichandmi syrovimi Zloutky. K tormu =1 daji
steroidy a daldi dopliiky, aby 2 jim tuk pfemeénil na svaly.

JZadne to nevinnég, Ze ze zhkratla chtdi libit a stravit = pFateli
¢as v posilovng. JenZe jakmile si svoje svaly zadnou uZivat,
stanou se posedli vlastnim vzhledem, coz vede ki jgjich
zavislosti,” vysvétluje psychoterapeutka Patricie Arlethova.
Logicky ze, podobné jakeo anorelticd, zadnou dostavat do
spoledenské izolace. | KdvZ &lovék travi sedm veder v tidnu
v posilovné, tak si nemiize vyjit s prateli, vénovat se

partnerce nebo roding,” upfestiuje odbornice.

o .

Mowvou poruchou piijmu potrayy je higorexie, zavislost na budovani
svalove hrmoty.
FOTO: fotobanks Profimedia

Pacientiim s mentalni bulimii, poruchou, kdy se Elovék
nekontrolované pfejida a nasledng viechno vyzvraci, zase
lnili nalkladim na potraviny hrozi i tahanice kolem dluhi.
Vzhledem k tomu, 22 v zachvatu dokiZou spofadat i tH
igelitky jidla na posezeni, utrati nékdy za potraviny vic, nez

vydélaji.

Lemoc je miZe dovést k tomu, e vyzvraci aZ 30 tisic
mésiéné, coZ neni nic k chlubeni, takze o to wic fantazie
museji pouZit pfi maskovani svich potizl,” Fika

psychoterapeutka.



Poruchy vyzivy -OBEZITA

Télesnd hmotnost
tukovd tkdn: muzi 10-20% hmotnosti téla
Zeny 20-30% hmotnosti téla

télesné hmotnost:
roste s vékem
za idedIni hmnotnost je povaZovdna ta, pri které je nejdelsi
oéekdvand doba Zivota
ovlivnéno kulturné, geograficky, historicky

OBEZITA

nadmérné uloZeni tukd v organismu pri souésné hyperplazii a hypertrofii
- zvy&enou diferenciacii preadipocyti
- zvy$enym ukldddnim lipidd do tukovych bunék

obezita - porucha fyziologické dlouhodobé regulace homeostdzy energie

kritéria- BMI nad 30, WHR index (waist-hip ratio)

méreni pasu, kozni rFasa, podvodni vdzeni, méreni vodivosti

obezita:

1. multifaktoridlniho ptvodu

2. ndsledkem onemocnéni: endokrinopatie (hypotyredza, Cushingliv syndrom,
hypogonadismus)

zdsobni tuk je ulozen v podkozni tukové tkani, viscerdlni oblasti, intraorgdnové (svaly,
jatra - ovliviiuje inzulinovou rezistenci)

Rizika: kardiovaskuldrni, pohybovy systém, poruchy fertility, tumory, syndrom polycystickych
ovarii
neomezené uklddani zasobniho tuku neni bezpeéné, proc?

vyznamnéjSim selekénim faktorem byl nedostatek potravy (selekce “Setrného
genotypu'")

ty2iologicks populacni vanabilta

optimum riziko
pt morbidita / mortalita

polygenni
— komplexni”

podygenni |
— MMORperT

télesnd hmotnost (BMI)



Regulace prijmu potravy

regulace prijmu potravy je komplexni proces ovlivnén neurohumordlnimi procesy

homeostaticka regulace (aferentni a eferentni signalizace)

* hedonistiockd regulace (uspokojené po jidle)

HOMEOSTATICKA REGULACE

aferentni slozka (striddni apetitu a sytosti, |épe popsand) zahrnuje
1. signalizace z periferie prostiednictcim systémovych humordlnich faktori

inzulin - glykemické zmény

leptin - tvoren v tukové tkdni- signaliozace medidtory sytosti
ghrelin - tvoren v zaludku - jeho hladina stoupd na lacno, medidtor la¢nosti

koncentrace leptinu a neprimo inzulinu je proporciondini mnoZtvi tél.tuku a intenzita jejich

signdli v CNS odpovidd plazmatické hladiné

skladba jidla se projevi neprimo diky zméndm inzulinemie (6I) a proteind, tuky ne

2. centrdlni integrace signdld v hypotalamu lokdlnimi neurotransmitery

orexigenni a anorexigenni medidtory

eferentni slozka - déje iniciované primdrné centry hypotalamu
neni presné zndmo, podle prevahy orexigenni a anorexigenni

stimulace ovliviiuje prijem potravy

HEDONISTICKA REGULACE

smyslové prozitky spojené s jidlem

chut’ovad a ¢ichovad drdha do prislusnych center
medidtory endokanabinoidy (blokatory
endokanabinoidniho receptoru- 1é¢nba obezity

endokanabinoidy X leptin

(hyperleptinémie.....obezita)

Horwon Ciova TrARlORGAN PLAZM. HLADINA METABOLICKY EFEXT
Leptin CNS (hypothalamus), |pozitvné koreluje s BMI |centrainé dlouhodobé sniZuje apetit a zvySue
sval. ovarium aktivitu sympatiku; perifemé oviiviiuie zeim.
inzulinovou senativitu a metabolzmus ||:|Idl.l
Adiponektn |inzulin dependentni negativné koreluje s BMI [zvySuie inzulinovou senzitivitu, ZvySuje oxidaci
thane - sval mastnych kyselin, pusobi protizanetiive
Resistin inzulin dependentni | pozitwné korekje s BMI |prohkubuje inzulinovou rezistenci, pusobi
thané - sval {3en u hlodaved) prozanetive
TNF-a inzulindependentni pozitwné korehge s BMI |interfenge se signalizaci inzulinowého
tkane - sval (fosforylace serinovych rezidui) — prohlubuie
inzulinovou rezistenc
IL& ? pozitwné koreluje s BMI |7 (pusobi prozanetive)
Angiotensino- |tuk. tkan (para-fauto- |exprese v tukove thani  |owiivnéni dferenciace adipocytl, stmulace
gen krinné), prispévek pozitwné koreluje s BMI Imogeneﬂ mmdosyimrtdacempnspua

k aktwaci syst. RAAS?

k cirkuladnim zménam doprovazejicim obezitu




Genetika, dieta, alkohol, dalSi onemocnéni, naduzivani lékl

tumory a léze ventromedidlnmiho

Genetika obezity hypotalamu

. tickV pol i 4 podileiic *  monogenni genetické syndromy (Prader
geneticky polymorfizmus genti podilejici se na Williho syndrom - delece skupiny gert
- regulaci prijmu potravy (pocitu sytosti versus chrom. 15, vysoky obsah
apetitu) ghrelinu....nekontrolovatelnd hyperfagie)
= periferni a centralni orexigenni / anorexigenni mediator a
jejich receptory
regulaci sacharidoveho metabolizmu

= signalni kaskada inzulinového receptor — zejm. post-
receptorova sensitivita

diferenciaci tukové tkané a pohotovosti v ukladani
zasobnich latek (tuku)

= PPARS, enzymy, adipokiny a jejich receptory
“rewarding” pathways

= endokanabinoidni systém

- termogeneze
= "uncoupling” proteiny

Metabolicky syndrom (syndrom inzulinové resistence) - soubor klinickych, biochemickych
a hormondlnich abnormali, které vznikaji v souvislosti s poruchou G¢inku inzulinu

genetické dispozice (stupen inz.resistence)+narust télesné hmotnosti
-cenrdlni obezita

-diabetes 2.typu (nebo porusend glukZova tolerance)

-esencidlni hypertenze

-dyslipidemie

riziko aterosklerézy Prader-Willi



Poruchy potravniho chovani

pica -pojiddni nejedlych predméti, vede k nekontrolovatelnému prdni konzumovat jisté potraviny, a v nékterych pripadech nejedlé
predméty - houby, kusy dfeva a cihly, plidu, uhli nebo papir. (u téhostnych, déti, nékdy u autistt)
koprofagie - pojiddni vykall

kanibalismus - pojiddni jedinct téhoZ druhu




AW ” - LY. -
Mlada Zena ma nutkani jist myci houby,
WA . W W e . #
sporadala jich uz ¢tyri tisice
Jednadwacetileta =dravotni sestra Eerry Trehbilcockova = jihozapadni Anglie trpi
onemocnenim svracenych chuti evanym pica. Tato choroba élovéka vétsinou ochrozuje

tim, 2e do sebe cpe naprosto nepozivatelng a =dravi gkodlivé véci. Kerry tak snédla
Sty tisice plastovych mycich hub a nékolik stovel: mydel.

¥ Zvitsit obrazek




Zahraniti | Asie a Pacifik

Kanibalové z Polynésie zfejme snédli

jachtare

9 12:55 | 17.10.2011
' jem
il

3 Follow @Aktualnecz - 2,704 followers

Papeete (Francouzska Polynesie) -
Francouzsti wedci zkoumaji ziejme
nezvratné dikazy, Ze kanibalismus existuje.
[ roce 20171,

Chéti lidoZroutl se s wysokou
pravdepodobnosti stal némecky jachtal
Stefan Ramin, ktery se pfed tfemi lety wdal
s pfitelkyni Heike Dorschovou na plavibu
kolem svéta.

AZ doletosniho 16. z&fi wie probihalo
podle planu. Zastavka na malém ostrinku
Muku Hiva ve Francouzske Polynesii se
viak némeckemu paru z mésta Haselau ze

Komentaie: 19

Francouzzka Polynésie méla byt

réjem na Temi, pro némecks turisty

ze ale zménila v peklo.

Actar: Wikimedis Commons

vetsi obrazek »

spolkove zemé Slesvicko-Holstynsko stala osudnou.

Tam si Stefan Ramin najal mistnibo privodce, s nimz se wydal do vnitrozemi na
tradicni low koz. Zpatky UZ se ale vratil pouze privodce . Raminovg pitelkyni
fekl, e doilo k nehod@, a waval ji, aty ho nasledovala.

Ctéte také: Slovensky kanibal ma zrejmé dalgi obét’, mladou Italku »




