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Wstep
U Ciebie lub u Twojego dziecka zostata rozpoznana acyduria organiczna.

Poczgtkowo kazda informacja dotyczaca tego schorzenia jest trudna do zro-
zumienia czy zaakceptowania, szczegolnie kiedy diagnoza zapada w momen-
cie duzego stresu czy niepokoju i powigzana jest z wieloma medycznymi
sformutowaniami.

W tej broszurze bedziesz mogt w przystepny sposob zapoznaé sie z tematykg
acydurii organicznych. Zapisz wszystkie nasuwajgce siepytania, ktére bedziesz
chciat zada¢ lekarzowi, pielegniarce czy dietetykowi.
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Funkcja metabolizmu

Stan zdrowia uzalezniony jest od regularnie dostarczanego pozywienia, ktére
stanowi zrodto energii i materiat do regeneraciji tkanek.

Przyswajany pokarm jest rozktadany na mate porcje, ktére jako budulec,
stanowig niejako posegregowane tadunki trafiajgce do naturalnych maga-
zyndw w naszym ciele. Fizjologicznie stanowig wspaniate zapasowe zroédto
energetyczne, uwalniane w przypadku przedtuzonego gtodzenia lub w sytuacji
nadmiaru kalorii sg rozktadane i wydalane jako odpady.

Powyzszy opis jest oczywiscie bardzo uproszczony. Metabolizm to niezwykle
skomplikowany proces.

Jak organizm przyswaja biatko?
Produkty wysokobiatkowe to m.in. jajka, mleko, ryby, mieso, sery.

W procesie trawienia sg rozktadane na drobne ,,cegietki”, ktore trafiajgc do krwi
sg transportowane i zuzywane jako materiat badz to budulcowy niezbedny w
procesie prawidtowego wzrostu, bgdz regeneracyjny spozytkowany w odbu-
dowie tkanek.

Na przyktad zjadany przez nas kotlet jest rozktadany na tysigce cegietek zwa-
nych aminokwasami, ktére réznig sie miedzy sobg budowg - wyrdzniamy
ich 20 rodzajow. Aminokwasy krgzg w krwioobiegu i sg dostarczane do
tych komorek, ktére ich potrzebujg. W ogdlinym rozrachunku przyjmujemy z
positkami znacznie wiecej biatka niz potrzeba. Dlatego w dalszych procesach
metabolicznych ten nadmiar aminokwasowy jest rozktadany przez odpowied-
nie enzymy do jeszcze drobniejszych czgsteczek jak amoniak czy kwasy orga-
niczne. Organizm ludzki nie toleruje nadmiernego tadunku tych metabolitéw,
dlatego w watrobie przebiega szczegdlny proces ich przetwarzania w mniej
szkodliwe formy, ktére nastepnie mogg by¢ bezpiecznie ,,zutylizowane”.



Kwasy organiczne

Aby zrozumie¢ chorobe Twojego dziecka pomocnym moze stac sie przesledzenie
procesu rozktadu poszczegdlnych aminokwasoéw (izoleucyny, waliny, leucyny,
lizyny czy tryptofanu). Kazdy z tych aminokwaséw podagza swoim odrebnym
szlakiem metabolizmu napotykajgc po drodze na przypisane im enzymy
odpowiadajgce za kolejne etapy ich rozktadu. Jesli ktéry$ z tych enzymow nie
dziata prawidtowo lub jest go zbyt mato na danym etapie szlaku biochemicz-
nego (blok enzymatyczny) gromadzi sie duza ilos¢ szkodliwych metabolitéw
posrednich.

Jesli Twoje dziecko cierpi na acydurie organiczng oznacza to, ze jeden z takich
enzymow nie spetnia swojej funkcji. Kwasy organiczne, ktére kumulujg sie w
nadmiarze przed blokiem na szlaku metabolicznym dajg nazwe poszczegdlnym
acyduriom :

Kwas propionowy — acyduria / acydemia propionowa

Kwas metylomalonowy — acyduria/ acydemia metylomalonowa

Kwas izowalerianowy - acyduria/ acydemia izowalerianowa

Kwas glutarowy — acyduria glutarowa

Ponizszy diagram przedstawia poziom niesprawnych przemian enzymatyc-
znych w tych chorobach :

Izoleucyna Walina Leucyna Lizyna Tryptofan
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Nieszkodliwe produkty uboczne
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Jakie sg objawy?

Objawy mogg by¢ bardzo rézne, sg osobniczo zmienne i mogg ujawniac sie w
réznym wieku.

Podczas pierwszych tygodni lub miesiecy zycia stan ogdélny dziecka moze
powaznie sie pogorszy¢. Taka zmiana ze stanu pozornego zdrowia do stanu
ogdlnego zatamania jest zwigzana z odizolowaniem organizmu noworodka od
btony filtracyjnej jaki w zyciu ptodowym stanowito tozysko matki. Oczyszczato
krew ptodu i eliminowato wszystkie toksyczne produkty przemian metabolic-
znych.

Od momentu rozpoczecia karmienia i zwigzanego z tym dostarczania biatka
produkowane sg szkodliwe kwasy organiczne. Typowo pierwszymi obserwo-
wanymi objawami u dziecka chorego na acydurie organiczng sg nadmierna
sennosé, przyspieszony oddech oraz wymioty, co w catosci zazwyczaj powo-
duje ciezki stan ogdlny wymagajgcy pozostania dziecka w szpitalu

W niektérych przypadkach od chorego dziecka wyczuwalny jest charakterys-
tyczny zapach, np. w acydurii izowalerianowej - zapach spoconych stép. Po
zastosowanym leczeniu zapach ustepuje.

Niekiedy wyczuwany przez rodzicéw zapach od chorego dziecka w prze-
biegu btahego z pozoru przeziebienia, moze by¢ sygnatem i zapowiedzig
rozpoczynajagcej sie tzw. dekompensacji metabolicznej, wymagajgcej od-
powiedniego postepowania w trybie pilnym.

Czasami chore dzieci nie prezentujg zadnych objawéw, az do wieku dorostego.
Mogg by¢ obcigzeni tagodniejszg postacig choroby, jednakze u nich réwniez
niezbedne jest odpowiednie postepowanie.



Postepowanie

Cele leczenia

Gtéwnym celem jest utrzymanie szkodliwych kwaséw organicznych na bezpiec-
znym, jak najnizszym poziomie we krwi. Kilka gtéwnych czynnikéw sprzyja ich
zwiekszeniu: sg to infekcje oraz zwiekszona zawarto$¢ biatka dostarczanego
w diecie. Podczas infekcyji odpowiedzig organizmu jest uwalnianie energety-
cznych zapaséw gromadzonych w fizjologicznych magazynach. Rezultatem
tego procesu jest m.in. rozktad biatek, co w przypadku acydurii organicznych
skutkuje produkcjg szkodliwych metabolitow.

Postepowanie w stanach nagtych

W sytuacji gorszego samopoczucia Twojego dziecka powiniene$ postepowac
zgodnie z ustalonymi przez lekarza zaleceniami szybkiego reagowania.
Postepowanie to jest niezbedne u kazdego pacjenta z acydurig organiczng,
wtgczajgc tych z tagodnym przebiegiem choroby. Powinno by¢ opracowane u
kazdego chorego indywidualnie.

Szybkie reagowanie polega na podazy bogatoweglowodanowego napoju. Musi
by¢ spozyty w kazdej sytuacji gorszego samopoczucia dziecka, prezentujgcego
niechec¢ do jedzenia zaplanowanych positkéw. Jest to rozwigzanie bezpieczne,
zarezerwowane do radzenia sobie w sytuacjach nagtych w warunkach do-
mowych. Wdrozone odpowiednio wczesnie zapobiega wystgpieniu mozliwych
skutkéw ubocznych. Poprzez dostarczenie wysokoenergetycznych ptynéw
organizm chorej osoby jest zabezpieczony przed rozktadem jego wiasnych
biatek, a co za tym idzie przed tworzeniem szkodliwych metabolitéw — kwaséw
organicznych. Opdznienie tego postepowania moze by¢ niebezpieczne - dla-
tego w przypadku jakichkolwiek watpliwosci czy pytan skontaktuj sie z le-
karzem zespotu metabolicznego.

Procedura szybkiego reagowania jest okreslana indywidualnie dla twojego
dziecka, powinna by¢ regularnie modyfikowana wraz ze wzrostem i przybie-
raniem na wadze. Powiniene$ Scisle przestrzega¢ zalecen lekarza — doty-
czy to gtébwnie odpowiedniego stezenia glukozy w stosowanym ptynie oraz
regularnos¢ podazy w ciggu dnia i w nocy.

Zalecenia powinny rowniez objg¢ postepowanie dietetyczne. Wspotpracujgcy
dietetyk przekaze Ci niezbedne wskazowki.
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Jedli mimo stosowania opisanego wyzej postepowania w warunkach do-
mowych stan Twojego dziecka nie poprawia sig, dotgczajg sie uporczywe wy-
mioty lub stan pogarsza sie wéwczas:

skontaktuj sie z lekarzem i ustal przyjecie do szpitala lub
udaj sie do Izby Przyje¢ pobliskiego szpitala lub
skontaktuj sie z Osrodkiem Choréb Metabolicznych

W warunkach szpitalnych Twoje dziecko powinno otrzymaé glukoze drogg
dozylng. W ten sposéb zotgdek odpocznie od nawracajgcych wymiotéw, a
odpowiednia podaz kaloryczna trafi bezposrednio do krwioobiegu. Wraz z po-
lepszeniem stanu ogdlnego dziecka zmniejszany bedzie wlew kropléwkowy z
jednoczasowym , stopniowym powrotem do karmienia doustnego. Zabezpiec-
zone w ten sposob dziecko nie bedzie obcigzane zbyt duzymi ilosciami ptyndw
podawanych dotychczas w domu drogg doustna.

Podczas hospitalizacji monitorowane bedg ponadto parametry biochemiczne,
ktére dadzg odpowiedz czy stan metaboliczny dziecka normalizuje sie i czy
wymagane sg inne procedury terapeutyczne.

Jesli stan pacjenta nie poprawia sie mimo dozylnej podazy glukozy, a poziom
kwaséw organicznych narasta mogg pojawi¢ sie objawy swiadczgce o dysfun-
kcji osrodkowego uktadu nerwowego m.in. nadmierna sennosc, drazliwosc¢ lub
zaburzenia swiadomosci. W takiej sytuacji niezbednym moze okaza¢ sie prze-
niesienie dziecka do Oddziatu Intensywnej Terapii celem zapewnienia specja-
listycznej opieki w sytuacji zagrozenia zycia.




Postepowanie dtugoterminowe

Dieta

Pacjenci ze zdiagnozowang acydurig organiczng zazwyczaj majg zalecong
diete niskobiatkowg lub z ograniczeniem biatka. Niska podaz biatka zapew-
nia maty poziom gromadzacych sie szkodliwych kwaséw organicznych. Celem
jest zapewnienie organizmowi odpowiedniej ilosci biatka do wzrostu i regene-
racji tkanek, przy jednoczesnym bezpiecznym jego poziomie. Z biegiem czasu
maleje zapotrzebowanie organizmu na biatko, co powigzane jest ze zwalnia-
niem procesu wzrastania. Wspotpracujgcy dietetyk nauczy Cie jak obliczy¢
zawartos$¢ biatka w diecie. W ten sposob bedziesz moégt sam kontrolowac i
mierzy¢ ilo$¢ biatka w positkach Twojego dziecka. Ta procedura konieczna jest
tylko w przypadku wysokobiatkowych produktow, kazde inne (weglowodanowe
czy ttuszczowe) moga by¢ swobodnie spozywane w kazdej ilosci.

Niekiedy obserwuje sie awersje do jedzenia u chorych dzieci. Staje sie ona
na tyle silna, ze dostarczanie odpowiedniej ilosci kalorii drogg doustng jest
niemozliwe. Woéwczas konieczne jest zatozenie sondy nosowo-zotgdkowej ce-
lem tak waznego regularnego karmienia. Jest to cienka rurka wsuwana przez
nos do zotgdka. Niestety nie jest zalecane stosowanie sondy dtugoterminowo.
W przypadku przedtuzajgcego sie karmienia tg drogg niezbednym staje sie
zatozenie gastrostomii. Stomia jest niejako przeskérnym dostepem do zotgdka,
zaktadana jest w znieczuleniu ogélnym, a sam zabieg zaliczany jest do jednych
z mniej skomplikowanych procedur chirurgicznych. Maty plastikowy pierécien
umieszczany jest tuz nad powierzchnig skory, stanowi jednoczesny dostep i
zabezpieczenie stomii. Kiedy dziecko nie jest karmione, stomia jest szczelnie
zamknieta, dzieki czemu nie dochodzi do zabrudzen ubrania.
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Leki

Niektére dzieci bedg wymagaé lekdw. Ponizej wyszczegdlniono stosowane
preparaty i krétko opisano ich dziatanie.

Karnityna — pomaga oczysci¢ krew z kwasdéw organicznych zwiekszajgc ich
wydalanie z moczem

Glicyna — dziata w ten sam sposéb co karnityna. W niektérych sytuacjach moze
by¢ jedynym stosowanym lekiem

Metronidazol - jest to lek nalezgcy do antybiotykow, ale jest stosowany w
mniejszych dawkach niz w przypadku infekcji. Bakterie naturalnej flory jelitowej
wytwarzajg kwasy organiczne. Metronidazol zmniejszajgc liczbe bakterii jeli-
towych zmniejsza jednoczesnie ilos¢ toksycznych kwasdéw organicznych.

Istniejg jeszcze inne medykamenty, jednak te powyzsze sg najczesciej stoso-
wane. Wazne jest, aby ich podaz byta zgodna z zaleceniami lekarza.




W jaki spos6ob moje dziecko zachorowato?

Acydurie organiczne sg to choroby genetyczne. Oznacza to, ze nie mogty by¢
spowodowane jakgkolwiek chorobg w trakcie cigzy. Zaburzenia genetyczne
sg wrodzone, a sposéb w jaki mogto doj$¢ do zachorowania Twojego dziecka
bedzie wyjasniony ponizej.

Jesli choroba genetyczna jest przeniesiona od obojga rodzicow wéwczas jest
okreslona jako dziedziczona w sposdb autosomalny recesywny.

Kazdy cztowiek jest nosicielem Srednio siedmiu mutacji w kodzie genetyc-
znym. Jesli Ty i Twoj partner oboje jestescie nosicielami tej samej mutacji, w
przypadku kazdej cigzy istnieje 25% ryzyko urodzenia chorego dziecka.
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Jak do tego dochodzi ?

Rysunek przedstawia jak dochodzi do zachorowania dziecka (choroba dzied-
ziczona w sposoéb autosomalny recesywny).
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MW dziecko zdrowe - nie bedace nosicielem

| dziecko zdrowe — bedace nosicielem
dziecko chore

[ | dziecko zdrowe — bedgce nosicielem




Gdy dochodzi do poczecia, nie jesteSmy w stanie przewidzie¢, ktory z plem-
nikéw i ktéra komérka jajowa zostang potgczone — jest to oczywiscie sytuacja
losowa. Do zaptodnienia dochodzi po potgczeniu sie jednej komorki jajowej
kobiety i jednego plemnika mezczyzny — powstaje zarodek, z ktérego rozwija
sie ptéd. Kazda z tych komoérek zawiera w swoim jgdrze informacije genetyczng
— ni¢ DNA upakowang w tzw. chromosomy. To wtasnie tam zapisane sg infor-
macje, ktére decydujg o kolorze oczu, witoséw itd. oraz przenoszg ewentualng
mutacje decydujgcg o chorobie genetyczne;j.
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Jaka przysztos¢ czeka moje dziecko?

Tak jak zostato to juz wczesniej wyjasnione, przebieg acydurii organicznej jest
zroznicowany i indywidualny. Niekiedy choroba przebiega tak tagodnie, ze
kontrole specjalistyczne muszg by¢ prowadzone tylko raz w roku. W tej gru-
pie chorych monitorowane sg wszelkie zmiany zachodzgce wraz z wiekiem
pacjentow. Wéwczas moze okazac sie konieczne zmniejszenie podazy biatka
oraz ewentualne wprowadzenie lekow.

Dzieci obarczone ciezszym przebiegiem choroby wymagajg czestszych, re-
gularnych kontroli. Obok czujnej opieki specjalistow choréb metabolicznych
pacjenci ci czesto wymagajg konsultacji innych specjalistow m.in. logope-
dow, fizjoterapeutow, psychologéw. Niektére z nich bedg mie¢ trudnosci sz-
kolne, u nich niezbedne bedzie dostosowanie zaplecza edukacyjnego do ich
mozliwosci przyswajania wiedzy.




Ciaza
Mimo ze acydurie organiczne to dos¢ powazne choroby, ich leczenie jest stale

modyfikowane, a odlegte efekty sg coraz lepsze. Oczywiscie wszystko zalezy
od typu choroby i jej indywidualnego przebiegu.

Posiadanie nowonarodzonego zdrowego dziecka stanowi zawsze duzg dawke
stresu i wysitku dla obojga rodzicow. W przypadku acydurii organicznej cigza
bedzie zwieksza¢ poziom stresu i moze spowodowacé¢ powazne komplikacje
zaréwno dla kobiety ciezarnej jak i dziecka, jezeli nie zostanie zapewniona
odpowiednia opieka.

W przypadku pacjentek w okresie rozrodczym, aktywnych seksualnie udzie-
la sie odpowiednich porad przedkoncepcyjnych. Jak tylko jest to mozliwe
wszystkie cigze powinny by¢ rozwaznie planowane, pod statg opieka lekarza
konsultujgcego.

Podczas okresu cigzy opieka powinna by¢ podzielona na lekarza specjaliste
chorob metabolicznych, prowadzgcego cigze lekarza ginekologa oraz
zespot potozniczy. Zagwarantuje to zarébwno ciezarnej kobiecie jak i dziecku
maksymalng ochrone. Jest bardzo prawdopodobne, Zze ciezarna pacjentka
bedzie pod bardziej wnikliwg opiekg niz zazwyczaj, a niektore z zalecen die-
tetycznych i terapeutycznych ulegng zmianie.
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Podrézéwanie
Podrézowanie to jedna z tych przyjemnosci zycia codziennego, ktéra nie
powinna stanowi¢ bariery dla oséb z acydurig metaboliczna.

Nalezy sczegolnie rozwaznie przygotowac sie do kazdej dtugiej wycieczki lub
podrézy zagranicznej. Wskazane jest rozeznanie sie czy w docelowym miejscu
wyprawy lub w jego poblizu jest dostepne jakiekolwiek zaplecze opieki medy-
cznej.

Jest absolutnie koniecznym zabezpieczenie odpowiedniej ilosci specjalistyc-
znych preparatow i suplementéw diety stosowanych na co dzien zgodnie z
zaleceniami lekarskimi.

Nalezy rowniez zaopatrzy¢ sie w krotkie informacje dotyczgcych specyfiki cho-
roby oraz sposobu postepowania w stanach nagtych. W przypadku szczegdinie
dtugich podrézy czy nawet migracji zesp6t metaboliczny petnigcy opieke nad
pacjentem powinien podac¢ kontakt z osrodkiem metabolicznym najblizszym
miejsca docelowego.




Stowniczek
Aminokwas : podstawowa jednostka budulcowa biatek
Amoniak : toksyczny produkt rozpadu biatek w organizmie

Dekompensacja : termin metaboliczny opisujgcy poczgtek choroby, w
ktérym dochodzi do zatamania metabolizmu i do rozktadu zmagazynowanych
biatek w komérkach i tkankach. Zazwyczaj jest spowodowany przez biegunke,
wymioty, lekkg infekcje

Doustnie : przez usta
Dozylnie : do krwi zylnej

Eliminacja : droga, w ktorej organizm pozbywa sie zbednych produktow prze-
miany materii, z moczem i katem

Enzym : substancja chemiczna, ktéra przyspiesza i utatwia reakcje chemiczne
W organizmie

Gastrostomia : sonda zywieniowa, ktora jest bezposrednio umiejscowiona do
Sciany zotgdka

Kwasy organiczne : kwasy naturalnie wytwarzane przez organizm jako pro-
dukty rozpadu aminokwasow

Mocznik : amoniak jest zamieniany do mniej toksycznego mocznika, ktory
moze by¢ usuniety razem z moczem.

Pediatra : lekarz, ktory ksztafci si¢ w opiece nad dzieémi

Sonda nosowo-zotagdkowa : sonda pokarmowa, ktorg zaktada sie przez nos
do zotadka

Stan ostry : nagty poczatek, ciezki stan

Stan przewlekly : dtugotrwajgcy
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Wiecej informacji i kontakty z organizacjami pacjentéw pod adresem
www.e-imd.org.

Jesli masz jakiekolwiek zapytania dotyczace leczenia lub kazdego innego

aspektu acydurii organicznych, prosze skontaktuj sie z Twoim lekarzem
lub dietetykiem.

Ta broszura powstata w wyniku projektu E-IMD, finansowanego z Unii Europe-
jskiej w ramowym programie zdrowotnym.

Wiecej informacji: http://ec.europa.eu/health/programme/policy/index_en.htm

E-IMD skfada specjalne podzigkowania sieci Eurowilson za udostepnienie
ilustracji uzytych w tej broszurze www.eurowilson.org.




