Dédi¢né poruchy metabolismu tuku

Dédi¢né poruchy metabolismu tuku v Sir$im kontextu zahrnuji:

= poruchy transportu a oxidace mastnych kyselin;

= sfingolipiddzy (lipiddzy, lyzosomalini stfradavé choroby tuk(): Gaucherova choroba, Niemannova-Pickova
choroba, Krabbeho choroba, metachromaticka leukodystrofie, Fabryho choroba, gangliosidézy;

= poruchy metabolismu lipoprotein(;

= poruchy metabolismu peroxisom{ - podileji mimo jiné se na metabolismu mastnych kyselin s velmi dlouhym
fetézcem a syntéze éterfosfolipidl (plazmalogend)!,

V novorozeneckém laboratornim screeningu v CR jsou zahrnuty:

= poruchy beta-oxidace:
= deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin se stfedné dlouhym retézcem (deficit MCAD),
= deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym retézcem (deficit LCHAD),
= deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s velmi dlouhym retézcem (deficit VLCAD);

= transportni poruchy beta-oxidace:
= deficit karnitinpalmitoyltransferazy | (CPT I),
= deficit karnitinpalmitoyltransferdzy Il (CPT II),
= deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT).[?]

Poruchy pB-oxidace mastnych kyselin

= Beta-oxidace: oxidace mastnych kyselin na acetyl-CoA, probihd v mitochondriich;
= vyznamné podili na zajiSténi energetickych potreb v obdobi hladovéni;
= pfimy zdroj energie pro srdec¢ni a svalovou tkan a zdroj ketolatek pro CNS;
= je zndmo vice nez 20 poruch, jsou AR dédi¢né; vyskyt 1:5000;
= nejcastéjsi poruchy: MCAD (Medium-Chain-Acyl-CoA Dehydrogenase) a LCHAD (Long Chain-3-OH-Acyl-CoA
Dehydrogenase).!!

MCAD a LCHAD

= klinicky obraz (MCAD+LCHAD): v kojeneckém a batolecim véku hypoketoticka hypoglykémie - krece;
= nebo ataka Reye-like syndromu s poruchou védomi a hepatomegalii;
= syndrom nahlého Umrti;
= L CHAD: mize zacit i u novorozencl kardiomyopatii s akutni srde¢ni nedostate¢nosti anebo u starsich déti
svalovou slabosti, atakami rhabdomyolyzy s myoglobinurii, neuropatii, progredujici kardiomyopatii a
retinitis pigmentosa;
= diagndza: novorozenecky screening - spfazena hmotnostni spektrometrie; vysetreni parametrd B-oxidace MK
v lymfocytech; enzymatické a molekuldrni vysetreni;
= hypoketotickd hypoglykémie, snizeny karnitin;
= LCHAD: po vétsi fyzické zatézi zvySend kreatinkindza a myoglobin v krvi;
= moc¢: dikarboxylova acidurie (MCAD), 3-OH-dikarboxylovéa acidurie + myoglobinurie pfi namaze (LCHAD);
= steatdza jater;
= terapie: prevence hladovéni - frekventni strava s omezenim tukd (pfi LCHAD + substituce MCT oleje, zejm.
pred kazdou fyzickou ndmahou); vyziva i béhem noci (kojenci a batolata 2x/noc jidlo s maltodextriny, starsi
déti jidlo 1x/noc s nevarenym kukuri¢nym skrobem);
= pfi horecce zvysit prijem sladkych napojd, pri zvraceni a prljmu véasné podavani i.v. glukézy;
= prognodza: bez véasné diagnostiky riziko mrti pod obrazem syndromu nédhlého amrti ¢i Reye-like
syndromu.!]
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Clanek neobsahuje vse, co by mél.

Y 4 Mizete se pridat k jeho autoriim (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=D%C4%9B
rd di%C4%8Dn%C3%A9_poruchy metabolismu_tuk%C5%AF&action=history) a jej.

O vhodnych zménéch se Ize poradit v diskusi.
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