Organickeé acidurie

Organické acidurie jsou skupina nékolika desitek onemocnéni se spole¢nou charakteristikou: vylu€¢ovani
karboxylovych kyselin v moc¢i. Organické kyseliny se v téle hromadi pfi poruse metabolismu zejména
aminokyselin, dale pak mastnych kyselin a sacharidl, vzacné jinych latek.

Dédicnost:
= AR
Patogenese:

= porucha cytosolové, mitochondridlni ¢i peroxisomalni metabolické drahy (deficit enzymu, deficit kofaktor()
= hromadéni substratu pred poruchou

Priznaky:

jsou razné podle typu acidurie, mnohokrat nespecifické
vysoce suspektni je zvldstni zdpach

¢asto metabolickd acidéza

¢asto hyperamonémie

Formy:

1. Akutni novorozenecka
= z4vazna porucha intermedidrniho metabolismu
= projevi se v prvnich dnech ¢i tydnech Zivota
2. Intermitentné probihajici
= Castecny deficit enzymu, ktery postacuje pro intermediarni metabolismus za normélnich podminek
= vyvolavajici podnét je zvySeny katabolismus (napf. operace), zvyseny privod bilkovin, dlouhé hladovéni
= projevuji se atakami akutni encefalopatie, acidézou, hypoglykémii
3. Chronicky probihajici
= méné béznd, progresivni, tézko ovlivnitelna
= poruchy CNS

Mezi organické acidurie vy3etfované v ramci celoplodného novorozeneckého screeningu v CR patfi:

glutarova acidurie typ | (GA I)

izovalerova acidurie (IVA)

leucinéza (MSUD)

Jako posledni je propionova acidémie, ktera ve skrininku neni

Methylmalonova acidémie

Patri do skupiny organickych acidurii

Jednd se o poruchu enzymu Methylmalonyl-Coa mutézy

dédi¢nost je AR

jeji nedédi¢na forma je zplsobena nadostatkem vitminu B12, ktery je kofaktorem uvedeného enzymu

Klinicky obraz

kratké bezpriznakové obdobi po narozeni

pak zvraceni

letargie

progredujici porucha védomi

edém mozku

selhani jater a ledvin

déti umiraji pod obrazem sepse, krvaceni, nebo Sokového stavu

v akutnim stddiu- ketoacidéza a laboratorni zndmky jaterniho a ledvinného selhani
v krvi i v moci je vyssi glycin, valin, methionin a methylmalonova kyselina

Diagnéza

= vySetreni organickych AMK v moci a krvi
= presny typ defektu ur¢i enzymatické vysetreni kultivovanych fibroblastd

Terapie
= pfi podezreni by mél byt zastaven prisun bilkovin a musi se zabranit svalovému katabolismu-inflize glukdzy

= pfi véasné |é¢bé mlze byt progndza dobra
= u kriticky nemocnych musime k 1é¢bé vyuzit elimina¢ni metody: hemodialyza, hemodiafiltrace, peritonedini
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dialyza a vyménnd transfuze (sestupnd ucinnost).
= nutnd je celozivotni dieta s omezenim aminokyselin izoleucinu, valinu, methioninu a threoninu s pridavkem
esencialnich AMK a karnitinu v potravinovych dopliicich.[!

Odkazy
Souvisejici ¢clanky
= Novorozenecky screening
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