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DEDICNE PORUCHY METABOLISMU
MASTNYCH KYSELIN

Poruchy -oxidace mastnych kyselin
Poruchy karnitinovéeho cyklu

Syntéza ketolatek a ketolyza

Transfer e na komplex 1l (FADH, — FAD,

citr.cyklus)



DEDICNE PORUCHY METABOLISMU
MASTNYCH KYSELIN (pmP MK)

Typicky priklad vzacnych onemocnéni

-0od 1: 18712 (MCAD) K raritnimu vyskytu

Porusena schopnost ziskavat energii z tukovych
zasob a MK privadenych stravou

- pfimy zdroj E pro srdce, svaly + ketolatek pro CNS

Pri vycerpani sacharidovych zasob se rozviji az
zivot ohrozujici hypoglykémie

+ U nékterych poruch toxické pusobeni metabolit




SPOLECNE PRIZNAKY DMP MK

Ataky hypoglykémie, Reye-like syndrom, myopatie,
hepatopatie, kardiomyopatie, hepatomegalie, rhabdomyolyza,

svalova slabost, hrozi SIDS

RIZIKO: nalaCno, hladovéni, zvyseny energeticky vyde;

=> opakované hypoglykemie + SIDS v rodiné : vhodné

vysetreni na DMP u pacienta i rodiny




Novorozenecky screeening
od 1.10. 2009

3 poruchy B-oxidace mastnych kyselin (MCAD, LCHAD,
VLCAD)

3 poruchy karnitinového cyklu (CPT I.; CPT Il.; CACT -
vyskyt raritni, méné nez 50 zjisténych pripadu celosvétoveé)
VySetruji se ploSné z duvodu vysokého rizika SIDS

* predpoklad az 1/2 nerozpoznanych BOX MK — umrti v

ranném détstvi (i zpétné rodinnou anamnézou u dg.

pacientu)



Poruchy B-oxidace mastnych
kyselin (BOX MK)

autozomalné recesivni onemocneéni (25 % riziko u obou
rodiCu heterozygotu pro poSkozeny gen)

pri dodrzovani rezimu normalni kvalita zivota, délka je
zatim otazkou

cim Casnejsi klinické projevy, tim horsi prognoza
MCAD - porucha metabolismu MK se stfedne dlouhym
retézcem (1:18 712)

LCHAD - porucha metabolismu MK s dlouhym retézcem (1:
56 136)

VLCHAD - porucha metabolismu MK s velmi dlouhym
retezcem (1 : 280 680)
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Klinické projevy BOX MK
pri nedostatku E
1. ataka Casto jiz v raném deétstvi, bez véasného podani

i.v. glukézy hrozi poskozeni mozku, svalu, az umrti

RIZIKO pfri hladoveéni, delSi pauza mezi krmenim (nocCni

pauzy, odmitani stravy)

RIZIKO zvysené energetické naroky - akutni infekce, fyzicka
namaha

PROJEVY: hypoglykémie, Reye-like syndrom (zvraceni,
poruchy vedomi, poskozeni az selhani jater) metabolicka

acidoza, letargie, hypotonie, bezvedomi



Klinicke projevy BOX MK
pri nadbytku MK s poruchou BOX
urychleni rozvoje komplikaci z toxického pusobeni
metaboliti: kardiomyopatie, myopatie, hepatopatie,
hepatomegalie, retinitis pigmentosa (ztrata perif. visu az

slepota)

Pozdni nasledky opak. hypoglykemickych epizod:
PMR (zejm. reC), poruchy pozornosti, centralni hybnosti,

svalova slabost

neprospivani - centralni nechutenstvi



LECBA PACIENTU S BOX MK

CELOZIVOTNI DIETA'!
frekventni strava:

" pres den max. 3 hod pauza, nocni krmeni (dle véku
prodluzujeme pauzu z 3-4 hod na max. 12 hodin u
dospélych)

- nizkotukova dieta :
= (davka dle v&ku a hmotnosti, uréuje lékaf UDMP)
- vzdy doplnéni w-3 a w-6 MK (u prujmovych onem.

omezeno)
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LECBA PACIENTU S BOX MK

u VLCAD a LCHAD podavani MCT oleju (u prujm. onem.

omezeno)

I kontraindikace MCT u MCAD!

vysoky prijem sacharidu (predevSim polysacharidu)
nocni strava a jidla bez obsahu skrobu: pridani MTX /
kukuricny skrob (Gustin)

zvysen i prijem bilkovin

11



LECBA PACIENTU S BOX MK

INUTNOST ZABRANIT HYPOGLYKEMII!

dohled nad dostateénym pravidelnym pfijmem, prubézny

zapis

pravidelna konzultace s Iékafem UDMP - vZdy u infekce,

hore€ky, zvraceni, prujmu! + pravidelné hlasit zmény vahy

pri infekci, zranéni, operacich - vcasna hospitalizace s i.v.

glukézou 10 %, informovat o DMP vzdy zdrav. personal!
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PRIKLADY REZIMU DLE VEKU

NOVOROZENEC, KOJENEC
specialni vyziva pro pac. s DMP - Milupa Basic F,
maltodextrin, MCT, w-3 a w-6 MK

podavani 7-8x denné - ve dne po 3 hod, v noci po 3-4 hod

postupné zarazeni kase Milupa Basic F, nizkotukovych

prikrmu s pridavkem MCT, MTX, pozdéji Gustinu
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PRIKLADY REZIMU DLE VEKU

OD BATOLECIHO VEKU:

Z Milupy Basic F postupné prechod na mléko s 0,1 - 0,5 %
tuku

Snidané:
pecCivo + nizkotucCny syr + roztiratelny tuk/maslo (dle véku a
davky)+ zelenina , napoj

Presnidavka:
pecivo + nizkotucny jogurt + ovoce, napoj

Obéd:
polévka zeleninova z odtucneného vyvaru, kureci prsa
prirodni, ryze, dusena zelenina, napoj
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PRIKLADY REZIMU DLE VEKU
OD BATOLECIHO VEKU (pokrag.):

Svacina:
pecCivo + tunakova pomazanka + zelenina, napoj
2. svacina:
ovocna presnidavka + nizkotu€né susenky (piskoty omezene)
Vecere:
peCena/dusena treska + bramborova kase s nizkotuCnym
mlékem + zeleninovy salat, obloha
2. vecere:
pudink z nizkotuéného mléka (+ piSkot, ovoce)

+ v noci: presnidavka s MTX/Gustinem nebo Caj s
MTX/gustinem
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NECHUTENSTVI, ODMITANI
STRAVY

Velmi casta komplikace

z organickeé pri€iny - Casto u infektu
z psychickych pricin - nutnost pravidelné konzumace, tlak ze

strany rodiny, omezeny jidelnicek proti okoli, jednotvarnost

stravy, u nar. pred 1. 10. 2009 zména rezimu po diagnéze
pozdni priznak - centralni nechutenstvi - komplikace
opakovanych hypoglykémii

Nutnost psychologické pomoci pacientovi i rodiné!

Krajni reseni - PEG
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EDUKACE RODINY

Spoluprace rodiny je zasadni !

= zvysuje kvalitu zivota i jeho oCekavanou déelku
" po sdéleni dg. zahajena intenzivni edukace v ambulanci
UDMP
denni zapis stravy, propocet, pravidelny kontakt s lékarem

a UDMP

Naprosta nespoluprace rodiny a vyrazné komplikace u ditete
jsou v extrémnim pripadé az divodem k odebrani

rodicovskych prav
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