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Uvod
Vam nebo Vasemu ditéti byla diagnostikovana néktera z organickych acidurii.

Jakakoli informace tykajici se téchto druhti onemocnéni je zprvu tézko pocho-
pitelna, zejména v okamziku, kdy je ¢lovék zcela pfirozené vystraSen a zahlcen
premirou medicinskych informaci.

Tato broZurka Vam umozni seznamit se s touto nemoci blize ve volné chvili a
pohodli domova. Zaroveri Vam poskytne moznost rozmyslet a poznamenat si
pfipadné dalSi otazky, které nasledné muzete poloZit I€kafi, zdravotni sestie
nebo nutri¢nimu terapeutovi.
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Funkce metabolismu

Proto, aby ¢lovék byl zdravym jedincem v dobré kondici, je tfeba zajistit naSemu
télu pravidelny pfisun potravy, z niz télo Cerpa energii a ktera zaroven zajistuje
obnovu tkani.

Potraviny, které pfijimame, jsou v naSem téle rozloZeny na mensi “balicky”. Ty
jsou nasledné vyuzity bud k riistu a opravé tkani nebo jsou ulozeny jako zasoby
pro obdobi hladovéni nebo jsou z téla vylou€eny jako odpad. Tento popis meta-
bolického cyklu je ovSem znacné zjednodusSujici. Ve skute€nosti je cely proces
mnohem sloZit&jSi a komplexnéjsi.

Jak si télo poradi s bilkovinami?

Potraviny obsahujici bilkoviny jsou vejce, mléko, ryby, maso, syry, chléb atd.
Bé&hem traveni jsou bilkoviny rozlozeny na mensi molekuly, stavebni jednotky.
Ty jsou poté pfepravovany krvi a vyuZity k rlstu a obnové tkani.

To, co na pocatku bylo platkem masa nebo sklenici mléka, bude nyni rozlozeno
na jednotlivé stavebni jednotky, jimz fikame aminokyseliny. Tyto aminokyseliny
cestuji krvi do bunék, v nichz jsou zapotfebi. Obecné Ize fici, Ze konzumujeme
mnohem vice bilkovin, nez télo skute¢né potfebuje. Z toho divodu, jakmile télo
spotfebuije to, co je tieba, je prfebytek enzymy rozloZzen na dil€i produkty. Mezi
tyto dil¢i produkty patfi také amoniak (Cpavek) a organické kyseliny. Téchto
latek ale télo nedokaze tolerovat pfilis velké mnozstvi. Proto v jatrech zacina
proces, ktery tyto latky pfeméni na neSkodné formy, jez je télo schopno vyloudgit.



Organické kyseliny

Pro lepsi pochopeni Vaseho zdravotniho stavu, resp. stavu Vaseho ditéte, Vam
pomuze podivat se detailngji na to, jakym zplisobem se v téle $tépi aminoky-
seliny (napf. izoleucin, valin, lysin a tryptofan). Kazda aminokyselina ma svou
vlastni drahu se sérii enzym, ve které se odbourava. Kazdy enzym je podstatny
pro pfeménu jedné latky na druhou.

Jestlize tento enzym nepracuje spravné, dochazi k nahromadéni Skodlivych
produktt pfed blokem v této draze. Tento proces je velmi podobny situaci v
dopravé, kdy dojde k vytvoreni dopravni zacpy z davodu uzavirky rusné silnice.

Jestlize Vam bylo oznameno, Ze Vy nebo Vase dité trpi organickou acidurii, zna-
mena to, ze jeden z enzymuU ve Vasem téle/téle VasSeho ditéte nefunguje tak,
jak ma. Organické kyseliny, které se hromadi pfed blokem v draze kyseliny, jsou
zakladem pojmenovani jednotlivych nemoci:

Propionova kyselina: propionova acidurie nebo acidemie.
Metylmalonova kyselina: metylmalonova acidurie nebo acidemie.
Isovalerova kyselina: isovalerova acidurie nebo acidemie.
Glutarova kyselina: glutarova acidurie.

Diagram ukazuje pozici chybného enzymu pfi téchto nemocech:

izoleucin valin Leucine lysin tryptofan

I R T

\I / isovalerova kyselina \I I/

— propionova kyselina acidemia glutarové kyselina
acidemia isovalerova

acidurie acidurie .
propionique glutarova
acidurie

metylmalonova kyselina

acidemia
acidurie
méthylmalonique

neSkodné vedlejsi produkty
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Jaké jsou priznaky?
PFiznaky se lisi u kazdého jednotlivce a mohou se objevit v rGzném véku.

Béhem téhotenstvi pomaha télo matky nenarozenému ditéti s jeho meta-
bolizmem. Okamzité po narozeni je jiz novorozenec piné odkazany na své
metabolické pochody. Po zavedeni stravy (matefského mléka nebo jakékoliv
nahradni mlé¢éné formule) se mohou v jeho téle hromadit Skodlivé kyseliny. U
novorozencu, jimz se toto pfihodi, se vétSinou objevi ospalost, poruchy dychani
a zvraceni, a nasledné mohou vazné onemocnét. Z téchto divodu byva nez-
bytny pobyt v nemocnici. V nékterych pfipadech muze dojit k tomu, Ze Skodlivé
kyseliny zaCnou z téla ditéte vyluCovat zvlastni zapach. Napfiklad u déti s iso-
valerovou acidurii tento télesny zapach pfipomina zapach zpocenych nohou.
Tento zapach zcela zmizi, jakmile se zapo€ne s IéCbou dané nemoci.

Nicméné je tfeba upozornit na to, Ze se tento zapach mlze znovu objevit v
okamziku, kdy se dité zacne citit nedobfe, napf. béhem nachlazeni. Tento za-
pach je tfeba povazovat za varovny signal, ktery ma rodi¢e upozornit na to, ze
je tfeba zadit s 1é€bou v ,pohotovostnim rezimu“ (vice o pohotovostnim rezimu
se doctete pozdéji v této broZurce).

Obcgas se mulze stat, ze dité nejevi zadné znamky onemocnéni az do
pozdéjSiho véku. Obvykle se pfedpoklada, ze tyto déti trpi méné zavaznou for-
mou onemocnéni, ackoli i v téchto pfipadech je nezbytna nalezita Iécba.



Lécba
Cil 1écby

Hlavnim cilem lé€by je udrzet hladinu Skodlivych kyselin v krvi na bezpeéné uro-
vni. Existuje nékolik pFicin, které mohou zpusobit zvySeni hladiny organickych
kyselin anebo amoniaku v krvi. K tomuto zvySeni mlze dojit béhem infekéniho
onemocnéni nebo napfiklad sni-li pacient nahle vice bilkovin, nez povoluje jeho
dieta. Na onemocnéni i infekci télo bézné reaguje tim, Ze zacne spotfebovavat
uloZené zasoby zivin, aby tim ziskalo dodate¢nou energii, ktera mu pomaha pfi
boji s onemocnénim. V dlsledku tohoto procesu ale dochazi také k vyuzivani
zasob bilkovin, a tedy k zvySeni jejich obsahu v krvi, ¢imz dochazi také ke
zvyseni hladiny amoniaku a kyselin.

Pohotovostni rezim behem akutniho onemocnéni

Pokud se Vase dité neciti dobfe, je tfeba nastavit pohotovostni rezim. Tento
rezim je naprosto nezbytny pro jakéhokoli pacienta s organickou acidurii (plati
téz pro pacienty s mirnou formou této poruchy). Tento pohotovostni rezim se
liSi pacient od pacienta.

Ve vétsiné pripadll spociva tento rezim v tom, Ze se pacientim zvysi ener-
geticky pfisun zejména podanim cukrd. Tento rezim je tfeba uzivat, pokud
se Vase dité neciti dobfe a neni schopné dodrzet béznou dietu. Jedna se o
zcela neSkodné feSeni, jehoz uCinek by se mél projevit okamzité. V takovém
pfipadé nebude mit onemocnéni pro pacienta Zadny neblahy dusledek. Tim,
Ze se timto zpUsobem doda télu dodate¢na energie, predejde se tomu, aby télo
uvolnilo potfebnou dodate€nou energii z uloZenych zasob a tim do krevniho
obéhu uvolnila dodate¢na energie i aminokyseliny (jak jiz bylo fe¢eno vyse) a
aby se zabranilo nahromadéni Skodlivych kyselin. Jakakoli prodleva v pfechodu
do tohoto pohotovostniho rezimu ovSem mize byt nebezpecna. Pfi jakychkoli
pochybnostech je tfeba se spojit s VasSim mistnim metabolickym pracovistém.

Pohotovostni rezim je pfedepisovan podle individualnich potreb kazdého ditéte;

pravidelné je upravovan podle véku a vahy ditéte. Je naprosto nezbytné, aby
byly instrukce tykajici se jeho uzivani b&€hem nemoci dodrZzovany zcela presné.
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Vas |ékaF nebo nutrini terapeut Vam s dodrzovanim pohotovostniho rezimu
poradi a také Vam poskytne pisemné instrukce pro jeho dodrzovani.

Jestlize béhem pohotovostniho reZzimu dité nepfestava zvracet a je zjevné, ze
se nezacina uzdravovat, je tfeba, abyste zvolili jeden z nasledujicich postupu:

kontaktovali svého obvodniho Iékafe a zafidili hospitalizaci
jeli na pohotovost/détské oddéleni nejbliz§i nemocnice a zafidili pfijeti k
hospitalizaci.

Pfi pfijeti do nemocnice bude pohotovostni rezim upraven. Namisto toho, aby
byly ditéti cukry podavany usty, bude zavedena kapaci infuze s cukry pfimo
do zily. Toto feSeni uleh&i Zaludku a zabrani dalSimu zvraceni. Také pomuze
tomu, aby byla télu pomoci této infuze dodana potfebna dodatecna energie.
V okamziku, kdy pomine akutni nebezpeci, je mozné se opét vratit k podavani
stravy a lékl usty a znovuzavedeni diety. Je-li dité pfipojeno ke kapaci infuzi,
neni nutné pfiliS spéchat na vysoky pfijem tekutin. Jakmile dojde k zlepSeni
stavu pacienta, muze pacient pomalu a plynule pfechazet na obvyklou dietu a
pitny rezim.

Béhem hospitalizace bude nezbytné nutné odebirat ditéti krevni vzorky, aby
bylo mozné sledovat, zda se vSe vraci do normalu, popf. rozhodnout o nutnosti
zvlastni l1écby.

Jestlize béhem pobytu v nemocnici nereaguje dité dobfe na kapaci infuzi, je
nutné zavést dalSi [é€bu. Jestlize hladina amoniaku v krvi dosahuje vysokych
hodnot, objevuje se ospalost, podrazdénost nebo zmateni. Ty nas informuji o
tom, Ze je zasazen mozek. Proto, aby se zabranilo tomuto stavu, mize byt
nezbytné podavat pacientovi Iéky pfimo do Zily. Jedna se o stejné Iéky, které
jiz pfed tim VaSe dité pfijimalo usty nebo vyzivovou sondou. Jestlize Vase dité
navzdory vSem zminovanym opatfenim zUstava i nadale velmi nemocné, mize
byt nezbytné pfemistit je na jednotku intenzivni péce, kde bude nutné pfistoupit
k dal$im a intenzivngjSim IéCebnym opatfenim.



Dlouhodoba lIécba

Dieta

Pacienti, jimz byla diagnostikovana organicka acidurie maji omezen pfisun bil-
kovin a musi si kazdy den hlidat, jaké mnozstvi bilkovin snédi. Je to dulezité
proto, aby se sniZilo nahromadéni $kodlivych kyselin. Ugelem diety tedy je na
jedné strané poskytnout télu dostateCny pfisun bilkovin, diky némuz télo bude
moci rist a opravovat poSkozené tkané, ale zaroven na strané druhé udrzet
jejich pfisun na takové urovni, aby jejich nadbytek Vase télo/télo Vaseho ditéte
nezatézoval. VétSinou mnozstvi pfijimanych bilkovin, jez je télo schopno tolero-
vat, s postupem Casu klesa, nebot ¢im je dité starsi, tim méné roste a ¢im méné
roste, tim méné proteinl potfebuje (vztazeno na hmotnost jedince).

V&$ nutriéni terapeut Vas nauci, jak Ize mnozZstvi bilkovin pocitat. Diky tomuto
méreni budete schopni kontrolovat mnozstvi bilkovin, které si mizete dovolit
pfijmout. Toto mé&feni se tyka vyhradné potravin obsahujicich bilkoviny. VeSkeré
ostatni potraviny Ize jist volné bez omezeni nebo vazeni.

V mnoha pfipadech je vSak velmi naro¢né zajistit dostate€ny pfisun energie
usty, a proto je zcela nevyhnutelné zavést vyzivovou sondu.

Existuje nékolik druhl téchto sond. Nosogastricka sonda je velmi jemna
hadicka, kterd se zavadi skrze nos do zaludku. Tento druh sondy neni vho-
dny k dlouhodobému pouzivani. Je-li zfejmé, Ze pacient bude potifebovat tuto
sondu dlouhodobé, je pravdépodobné, Ze bude tfeba provést tzv. PEG, tedy
perkutanni endoskopickou gastrostomii. Jedna se o maly chirurgicky zakrok
provadény v anestezii. Sonda je pak zavadéna pfimo do Zaludku pres maly
otvor v kuzi na bfiSe. Sonda je proti pohybu zajiSténa malym plastovym diskem
umisténym tésné pod kizi. Pokud pacient neni pravé pfipojen k vyzivové jed-
notce, je sonda zasvorkovana a zakryta obvazem.
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Medikace

Nékteré déti musi uzivat Iéky. Nize poskytujeme seznam nékolika zakladnich
léka, vE. jejich Ucinka.

Karnitin: na sebe vaze toxickou organickou kyselinu, a tim umozni télu vyloudit
ji lépe moci.

Glycin: funguje stejnym zplsobem jako karnitin.

Metronidazol: toto je antibiotikum. Podava se ve velmi malych davkach. Nor-
malni bakterie Zijici ve stfevé produkuje organické kyseliny. Metronidazol se

uziva ke snizeni poctu téchto bakterii ve stfevé a tim i k sniZzeni mnozstvi orga-
nickych kyselin produkovanych a vstfebavanych ve stfevé.

Je velice dulezité uzivat veSkeré léky pfesné podle lékarského predpisu.



Jak mé dité onemocnélo?

Organické acidurie jsou geneticky dana onemocnéni, jsou tedy zdédéna. Nyni
Vam vysvétlime, na zakladé jakého vzorce jste mohl/a Vy nebo Vase dité
onemocnét.

Jestlize je gen pro tuto nemoc zdédén jak od matky, tak od otce, fikame, ze se
jedna o onemocnéni autosomalné recesivni.

Jestlize Vy i Vas partner nesete ve své dédi¢né informaci tutéz zménu, existuje
v kazdém téhotenstvi 25% Sance, ze se Vase dité narodi s organickou acidurii.

Pfi poceti vznika novy plod spojenim jednoho vajicka od matky a jedné spermie
od otce. Nelze oviem ovlivnit ani pfedpovédét, kterd spermie se spoji s kterym
vajickem, aby daly vznik ditéti. Dédi¢na geneticka informace je obsazena na
chromozomech DNA. DNA je informace obsazena v kazdé vajeCné bunce,
stejné jako v kazdé muzské spermii. Tato informace uréuje mnoho znaki,
napfiklad barvu oci ditéte, barvu vlasu atd. Kromé toho ovSem také nese infor-
mace vztahujici se ke genetickym onemocnénim.
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Jak k tomu dojde?

Teto diagram ukazuje, jaké Ctyfi moznosti v takovém pfipadé mohou nastat.

WA =maminka [l A =tatinek

M zdravé dité — neni pfenased
W A zdravé dité — prenasi genetickou zménu

dité s organickou acidurii / poruchou cyklu mocoviny
M A zdrave dits — prenasi genetickou zménu



Co ¢eka mé/mé dité v budoucnu?

Jak jiz bylo popsano vyse, zavaznost organické acidurie se velmi lisi pfipad od
pripadu. U nékterych jedincl ma porucha natolik mirny prabéh, Ze je tfeba s
ditétem navstivit specialistu pouze jednou do roka. Lékafi tato kazdoro¢ni pro-
hlidka umozni sledovat jakékoli zmény, které mohou nastat v disledku starnuti
pacienta. Pro ty jedince, ktefi trpi vaznéjsi formou poruchy, je dulezité docha-
zet pravidelné na pfedem dohodnuté kontroly k metabolickému specialistovi.
Je velmi pravdépodobné, ze vaznéji nemocny pacient bude potfebovat pomoc
dalSich specialistd. Kromé jiz zminéného metabolického speciality se mlze
jednat o lékare z jinych obord — neurologa, lIékafského genetika, ¢i klinického
psychologa, nutri¢niho terapeuta a dalsi.

Je také mozné, ze u déti s vaznéjsi formou této poruchy se objevi také obtize
s u¢enim. Z toho duvodu je tfeba zvolit vhodnou formu vzdélavani, ktera bude
pIné odpovidat potfebam a u€ebnim schopnostem ditéte.
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Téhotenstvi

Pfestoze je organicka acidurie povazovana za pomérné vazné onemocnéni,
IéCebné metody se bez ustani vyviji a pokracujici vyzkum zarucuje zlepSovani
dlouhodobého vyvoje pro pacienty. Samoziejmé ale vzdy zavisi na typu a
zavaznosti poruchy u kazdého jednotlivce.

U zdravé zeny znamena téhotenstvi vyrazny stres a unavu pro télo. U Zzen s or-
ganickou aciduri znamena téhotenstvi navySeni tohoto rizika, v disledku ¢ehoz
muZe dojit k ohroZeni matky i ditéte, pokud se jim nedostane odpovidajici péce.

Zenam s nékterym typem této poruchy se doporuéuje od zapodeti sexualniho
Zivota uzivat vhodnou antikoncepci a peclivé naplanovat kazdé téhotenstvi.
Téhotenstvi je také tfeba konzultovat s oSetfujicim |ékafem-specialitou, aby
mohla byt jeSté pred pocetim ditéte poskytnuta adekvatni péce.

Béhem Vadeho téhotenstvi budete v péci svého Iékare-speciality a kromé toho
také mistniho porodnického tymu. Tim je dosaZeno toho, aby se matce i ditéti
bé&hem téhotenstvi dostalo maximalni mozné péce. Je velmi pravdépodobné,
Ze béhem téhotenstvi budete sledovana mnohem peclivéji a Ze se upravi Vase
|éCba (zména diety nebo medikace).



Cestovani

Cestovani je béznou soucasti kazdodenniho zivota a pro osobu s organickou
acidurii by nemélo pfedstavovat zadnou prekazku. Pokud ale ¢lovék planuje
néjaky delSi vylet nebo cestu do ciziny, je rozumné ucinit pfedem jista opatfeni.

V prvni fadé se doporuCuje zjistit si, jestli v cilové destinaci existuje zafizeni
s vhodnym lékafskym vybavenim pro pfipad Vaseho nahlého onemocnéni
béhem cesty.

Také je dobré mit u sebe néjakou informaci o povaze Vaseho onemocnéni vy-
pracovanou Vasim osetfujicim [ékafem.
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Slovni¢ek pojmu

Akutni: nahly, tézky

Aminokyseliny: stavebni jednotky bilkovin

Amoniak: toxicky, vedlejsi produkt vznikajici v téle pfi St€peni bilkovin
Chronicky: dlouhodoby

Dekompenzace: metabolicky termin popisujici zachvat onemocnéni vedouci v
to, Ze télo zacne Stépit bilkoviny uskladnéné v burikach a tkanich. Obvykle je
provazena prujmem, zvracenim nebo lehkou infekci.

Eliminace: zpUsob, jimz se télo zbavuje odpadnich materiald v moci nebo sto-
lici.

Enzym: chemikalie v téle, ktera napomaha uspiSeni probihajici chemické
reakce.

Gastricka sonda: vyzivova sonda zavedena do zaludku pfimo skrze bfisni sténu.
Intraven6zné: do krevniho fecisté

Naso-gastricka sonda: vyzivova sonda zavedena do zaludku pfes nos.

Oralné: ustné

Pediatr: Iékaf specializovany na péci o déti a mladistvé.

Mocovina: amoniak je pfeménovan na méné toxickou mocovinu, ktera mize byt
vylou€ena modi.

(komentar: nevim proc¢ zde tento slovnicek je — ani v anglické verzi neni rada
pojmu ze slovnicku pouzita. KK/AK)



Pro vice informaci a kontaktl na organizace pro pacienty:

Jestlize mate jakékoli dotazy ohledné IéCby nebo jakéhokoli jiného
aspektu onemocnéni poruchou cyklu mocoviny, kontaktujte prosim
svého lékare &i nutricniho terapeuta.

Tato brozZura vznikla v rdmci projektu E-IMD, ktery je financovan

Evropskou unii v ramci Programu Zdravi.

Pro vice informaci:

Jane Gick za jeji pfinos pfi sestavovani plivodniho textu.

E-IMD by rad vyjadfil zvlastni diky Eurowilson network za poskytnuti ilustraci
pouzitych v této broZufe A diky patfi




