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Uvod
Vam nebo Vasemu ditéti byla diagnostikovana néktera z poruch cyklu mocoviny.

Jakakoli informace tykajici se téchto druhd 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.




&eimD

European registry and network for
Intoxication type Metabolic Diseases

Funkce metabolismu

Proto, aby Clovék byl zdrav a v dobré kondici, je tfeba zajistit naSemu télu pra-
videlny pfisun potravy, z niz t€lo Cerpa energii a ktera zarover 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 proteiny

Potraviny obsahujici bilkoviny jsou vejce, mléko, ryby, maso,
syry, chléb atd. B&éhem traveni jsou proteiny rozlozeny na
mensi molekuly, stavebni jednotky. Ty jsou poté prepravovany
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 fikdme ami-
nokyseliny. Tyto aminokyseliny cestuji krvi do bunék, v nichz jsou
zapotfebi. Obecné Ize fici, Ze konzumujeme mnohem vice bil-
kovin, nez télo skute¢né potfebuje. Z toho divodu, jakmile télo
spotifebuje to, co je tfeba, je pfebytek enzymy rozlozen na dil&i
produkty. Mezi tyto diléi produkty patfi také amoniak (Epavek) 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 vylougit.




Cyklus mocoviny

Nyni, kdyz jsme vysvétlili zakladni funkci metabolismu bilkovin, bylo by uzite¢né
trochu porozumét cyklu mocoviny. Jak jsme jiz ukazali, t€lo se né&jakym
zpUsobem potfebuje zbavit amoniaku. Déje se tak v jatrech neustalym proce-
sem nazvanym “cyklus mocoviny”. V prabéhu tohoto procesu je postupné krok
za krokem amoniak pfemé&nén na mocovinu, ktera je nasledné vylou¢ena moci
z téla ven.

Cyklus mocoviny je kontrolovan fadou enzymd0. Pfi nékteré z poruch cyklu
mocoviny nepracuje nalezité jeden ze Sesti téchto enzymu, jak ukazeme dale.

aminokyseliny

N-acetylglutamat & glutamat
(+) / aminokyseliny
amoniak W karbamoyl amoniak
HCO, fosfat /
? citrulin aspartat
ornitin \(

argininosukcinat

Arginase

modcovina fumarat

arginaza

Poruchy cyklu mocoviny jsou:

NAGS — Porucha N-acetylglutamat syntetazy.

CPS1 — Porucha karbamoylfosfat syntetazy.

OTC — Porucha ornitin transkarbamoylazy.

ASS —citrulinémie neboli Porucha argininosukcinat syntetazy.

ALL — Acidurie argininojantarova neboli porucha argininosukcinat lyazy.

Arginaza — Porucha arginazy.
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Jaké jsou pfiznaky?

Pfiznaky se lisi od jedince k jedinci a mohou se projevit v
rizném véku.

Béhem téhotenstvi pomaha télo matky nenarozenému
ditéti s jeho metabolizmem. Okamzité po narozeni je jiz
novorozenec plné odkazany na své metabolické pochody.
Po zavedeni stravy (matefského miléka nebo jakékoliv
nahradni mlécné formule) maze pfisun bilkovin prevysit
mnozstvi, s nimz sije cyklus mocoviny nasledné schopen poradit. U novorozenci
s poruchou cyklu moc€oviny, ktefi se v takové situaci ocitnou, se ¢asto vysky-
tuje zvySena spavost, zrychlené dychani, odmitani stravy &i zvraceni. V téchto
pfipadech je nezbytny pobyt v nemocnici, kde 1ékafi novorozenci snizi hladinu
amoniaku v krvi a pomohou ditéti s vyZivou.

Starsi déti s poruchou cyklu mocoviny mohou nahle vazné onemocnét,
i kdyZz béhem détskych let neprodélali Zzadnou chorobu. Tato takzvana
~,dekompenzace® muze byt pisobena dokonce i pouhym nachlazenim.
Nékdy mulze k uspiSeni téchto typl symptom pfispét také nahly narist
mnozstvi pfijatych bilkovin (napf. na prazdninach nebo po oslavé). Na
stopu poruchy cyklu mocoviny Iékafe Casto kromé akutniho zachvatu
onemocnéni, pfivedou také tato stravovaci specifika ditéte. Lékar v na-
vaznosti na dana zjisténi doporuci specialni vysetfeni,
ktera jsou nutna k diagnostikovani tohoto onemocnéni.

Toto onemocnéni se muze projevit také v jeSté pozdéjSim
véku, ¢asto u dospivajicich. U této skupiny pacientt jsou ¢asté
chronické zachvaty zvraceni a ospalosti. V téchto pfipadech je
obvykle nutna kratka hospitalizace, béhem niz jsou pacientim
podavany tekutiny €asto pfimo do Zily. Takovy pobyt se ve
vétSiné pripadl musi opakovat nékolikrat, aby lékaf zis-
kal podezfeni na poruchu cyklu mocoviny a doporudil dalsi
vySetieni.




LECBA
Cil 1éCby

Hlavnim cilem |éCby je udrzet hladinu amoniaku v krvi na bezpeéné
urovni. Existuje nékolik véci, které mohou zplsobit zvySeni
hladiny amoniaku v krvi. K tomuto zvySeni muze dojit béhem
infekéniho onemocnéni nebo pfi nahle zvySeném pfijmu bilko-
vin. Na onemocnéni i infekci télo bézné reaguje tim, ze zacne
spotifebovavat ulozené zasoby Zivin, aby tim ziskalo dodateCnou
energii, ktera mu pomaha pfi boji s onemocnénim. V dasledku to-
hoto procesu ale dochazi také k vyuzivani zasob bilkovin, a tedy k

zvyseni obsahu aminokyselin v krvi, ¢imz dochazi také ke zvySeni
hladiny amoniaku.

Pohotovostni Ié¢ba béhem akutniho onemocnéni

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

Ve vétSiné pripadl spociva tento rezim v tom, Ze se pacientliim
zvySi energeticky pfisun zejména podanim cukrd. Tento rezim
je tfeba zavést, pokud se Va$e dité neciti dobfe a je neschopné
dodrzet béznou dietu. Jedna se o zcela nedkodné fedeni, jehoz
ucinek by se mél projevit okamzité. V takovém pfipadé nebude
mit onemocnéni pro pacienta zadny neblahy dasledek. Tim, Ze se
timto zpGsobem doda télu dodatecna energie, predejde se tomu,
aby télo uvolnilo potfebnou dodate€nou energii z uloZzenych zasob
a tim do krevniho obé&hu uvolnilo i nadbytek aminokyselin, resp.
amoniaku. Jakakoli prodleva v pfechodu do tohoto pohotovostniho
rezimu ovSem muUze byt nebezpecna. Pfi jakychkoli pochybnos-
tech je tfeba se spojit s Vasim mistnim metabolickym pracovistém.

Pohotovostni rezim je pfedepisovan podle individualnich potfeb kazdého ditéte;
pravidelné je upravovan podle véku a vahy ditéte. Je naprosto nezbytné, aby
byly instrukce tykajici se jeho uzivani béhem nemoci dodrzovany 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 b&hem pohotovostniho reZimu dité nepfestava zvracet a je zjevné, Ze
se nezacina uzdravovat, je nutné, abyste zvolili jeden z nasledujicich postup:

kontaktovali svého obvodniho Iékafe a zafidili hospitalizaci

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

Bé&hem hospitalizace bude nezbytné nutné odebirat ditéti krevni vzorky, aby
bylo mozné sledovat, zda se jiz krevni obraz vraci do normalu. Jeden z téchto
testll také méfi hladinu amoniaku v krvi. BEhem onemocnéni muze tato hladina
velmi snadno vzrust, proto je dulezité pravidelné krev kontrolovat.




Jestlize béhem pobytu v nemocnici nereaguje dité dobfe na kapaci infuzi s
cukry, je nutné zaveést dalSi I1éCbu. Jestlize hladina amoniaku v krvi dosahuje
vysokych hodnot, objevuje se ospalost, podraZzdénost nebo zmateni. Ty nas
informuji o tom, Ze je zasazen mozek. Proto, aby se zabranilo tomuto stavu,
muUze byt nezbytné podavat pacientovi léky pfimo do
Zily. Jedna se o stejné Iéky, ktere jiz pfed tim Vase dité
mohlo pfijimat usty.

Vase dité je nadale téZce nemocné s vysokou hladinou = g Tan (-~ - /
amoniaku v krvi, je nezbytné dité preloZit na jednotku -l
intenzivni péce, kde bude pfipojeno na jednotku dialyzy. @ -

Dialyza funguje tak, Ze vlastni krev pacienta je filtrovana \

skrze specialni pfistroj, ktery z krve odstranuje Skodlivy

amoniak a navraci prefiltrovanou krev zpét do pacien-
tova téla.

\

7
Pokud navzdory veskeré |é¢bé tyto léky nezabiraji a 4

Dlouhodoba lééba

Dieta

Pacienti, jimz byla diagnostikovana porucha cyklu mocoviny, maji omezen
pFisun bilkovin a musi si kazdy den hlidat, jaké mnozstvi bilkovin snédi. Je to
dalezité proto, aby se snizila zatéz cyklu modoviny. Ugelem diety tedy je na
jedné strané poskytnout télu dostatecny pfisun bilkovin, diky némuz télo bude
moci rust a opravovat poskozené tkang, ale zaroven na strané druhé udrzet
prisun bilkovin na takové Urovni, aby jejich nadbyte¢ny pfisun télo Vaseho
ditéte nezatézoval. VétSinou mnozstvi pfijimanych bilkovin, jez je télo schopno
tolerovat, s postupem Casu klesa, nebot ¢im je dité starsi, tim méné roste a ¢im
méneé roste, tim méneé bilkovin potfebuje (vztazeno na hmotnost jedince).

Vas nutriéni terapeut Vas naudi, jak 1ze mnozstvi bilkovin pocitat. Diky tomuto
méreni budete schopni kontrolovat mnozstvi bilkovin, které si mizete dovolit
pfijmout. Toto méfeni se tyka vyhradné potravin obsahujicich bilkoviny. VeSkeré
ostatni potraviny Ize jist volné bez omezeni nebo vazeni.
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et V mnoha pfipadech je v8ak velmi narocné zajistit
— dostateCny pfisun energie Usty,a proto je zcela nevyh-
nutelné zavést vyzivovou sondu.

Existuje nékolik druhd téchto sond. Nosogastricka
sonda je velmi jemna haditka, ktera se zavadi skrze
nos do zaludku. Tento druh sondy neni vhodny k dlou-
hodobému pouzivani. Je-li zfejmé, Ze pacient bude
potfebovat tuto sondu dlouhodobg, je pravdépodobné,
Ze bude tfeba provést tzv. PEG, tedy perkutanni endoskopickou gastrosto-
mii. Jedna se o maly chirurgicky zakrok provadény v anestezii. Sonda je pak
zavadéna pfimo do Zaludku pfes maly otvor v k(iZzi na bfiSe. Sonda je proti
pohybu zajisténa malym plastovym diskem umisténym tésné pod kizi. Pokud
dité neni prave pfipojeno k vyzivove jednotce, je sonda zasvorkovana a zakryta
obvazem.

Transplantace jater

Transplantace jater je stale ¢astéjSim zpUsobem fFeSeni poruchy cyklu
mocoviny v téch pfipadech, kde se konvenéni terapie ukazuje byt obtiZnou
nebo nemoznou.




Medikace

Soucasti dlouhodobé 1écby, jejimz cilem je udrzet nizkou hladinu amoniaku v
krvi, je pouziti Siroké Skaly léka. Léky se uzivaji v riznych kombinacich podle
specifickych potfeb kazdého pacienta. Néktefi pacienti s mirnymi formami po-
ruch cyklu mocovin dokonce léky viibec uzivat nemusi.

ARGININ : jedna se o zakladni aminokyselinu a vyskytuje se v cyklu
mocoviny. Arginin se jako Iék nepouziva v pfipadé, Ze pacient trpi
poruchou argindzy. Pfijimani argininu jako Iéku zvySuje uc€innost
cyklu mocoviny.

Kyselina KARGLUMOVA (téZ znama jako N-KARBAMYLGLU-

TAMAT): tuto latku je mozné pouzit jako jeden z lékl pfi poruse
N-acetylglutamat syntetazy (NAGS) k nastartovani cyklu mocoviny.

CITRULIN : u nékterych pacientd se pouziva jako varianta k argi-
ninu. Nepouziva se pfi onemocnéni citrulinémii.

FENYLBUTYRAT SODNY : tento lék je uzivan ke zniZzeni mnozstvi amoniaku
v Krvi.

BENZOAT SODNY : tento lék také snizuje mnoZstvi amoniaku obdobnym
zpUsobem jako fenylbutyrat sodny

Je naprosto nezbytné uzivat vSechny léky pfesné podle lékarského predpisu.

Jak mé dité onemocnélo?

Poruchy cyklu mocoviny jsou geneticky dana onemocnéni, jsou tedy zdédéna.
Nyni Vam vysvétlime, na zakladé jakého vzorce mohlo 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 vedouci k porude, existuje v kazdém
téhotenstvi 25% Sance, Ze se Vase dité narodi s nemoci.
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Pfi poceti vznika novy plod spojenim jednoho vajicka od matky a jedné spermie
od otce. Nelze ovSem ovlivnit ani pfedpovédét, ktera spermie se spoji s kterym
vajiCkem.

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 znakd, napfiklad barvu oci ditéte, barvu
vlasl atd. Kromé toho ovSem také nese informace vztahujici se ke genetickym
onemocnénim.




Jak k tomu dojde?

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

Bl A =maminka WA = tatinek

H - oranzovy trojuhelnik : geneticka vada A = modry ¢tverec : normalni

I M 2gravé dits - neni prenased

W A zdravé dits - pfenasi genetickou zménu
dité, které trpi poruchou cyklu mocoviny

B A zdravé dité - prenasi genetickou zménu
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Onemocnéni pfedavana chromozomem X

Pohlavi jedince je ur€ovano takzvanymi pohlavnimi chromozomy. Existuji dva
typy téchto chromozomu: chromozomy X a chromozomy Y. Zena ma dva chro-
mozomy X (tedy kombinaci XX) a muz ma jeden chromozom X a jeden chromo-
zom 'Y (kombinace XY).

Jedna z Castéji se vyskytujicich poruch cyklu mocoviny se nazyva OTC, coz je
zkratka pro poruchu ornitin transkarbamoylazy. Tato nemoc se pfedava pies
chromozomy X. Jestlize je dité hol€icka, ten chromozom X, ktery pfenasi tuto
poruchu, mize byt do jisté miry vyvazen druhym chromozomem X. U chlapc,
ktefi na rozdil od divek, maji pouze jeden chromozom X, ovSem tuto poruchu
nema co vyvazit, a proto se u nich onemocnéni vzdy projevi, a to s vaznéjsim
pribéhem.

V kazdém pfipadé je ale nutné u vSech typu poruch cyklu mocoviny provést
genetické testy a genetickou poradu, kde budete mit moznost polozit otazky
tykajici se mozného postizeni Vaseho dalSiho ditéte (pokud o dalSim ditéti
pfemyslite).




Co éeka meé dité v budoucnu?

Jakjiz bylo popsano vyse, zavaznost poruchy cyklu moc€oviny se velmi lii pfipad
od pfipadu. U nékterych jedinct ma porucha natolik mirny pribéh, 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 dusledku starnuti
pacienta. Pro ty déti, které trpi vaznéjsi formou poruchy, je dulezité dochazet
pravidelné na pfedem dohodnuté kontroly k metabolickému specialistovi. Je
velmi pravdépodobné, Ze vaznéji nemocné dité bude potfebovat pomoc dalSich
specialistll. Kromé jiz zminéného metabolického specialisty se mlZze jednat o
lékare z jinych oborl — neurolog, lékafsky genetik, ¢i klinického psychologa,
nutricniho terapeuta a dalSich.

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 jsou poruchy cyklu mocoviny povazovany za pomeérné vazna
onemocnéni, [é€ebné metody se bez ustani vyviji a pokracujici vyzkum zarucuje
zlepsSovani 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 Zen s po-
ruchou cyklu moc€oviny znamena téhotenstvi navyseni tohoto rizika, v disledku
¢ehoz muze dojit k ohrozeni matky i ditéte, pokud se jim nedostane odpovida-
jici péce.

Zenam s nékterym typem této poruchy se doporuduje od zapodeti sexualniho
Zivota uzivat vhodnou antikoncepci a peclivé naplanovat kazdé téhotenstvi.
Téhotenstvi je také tfeba konzultovat s oSetfujicim lékafem-specialitou, aby
mohla byt jesté pfed 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
béhem téhotenstvi dostalo maximalni mozné péce. Je velmi pravdépodobné,
Zze béhem téhotenstvi budete sledovana mnohem peclivéji a ze se upravi Vase
|éCba (zména diety nebo medikace).




Cestovani

Cestovani je bé&znou soucasti kazdodenniho Zivota a pro
osobu s poruchou cyklu mocoviny 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 Iékafskym vybavenim pro pfipad
Vaseho nahlého onemocnéni béhem cesty.

Také je dobré mit u sebe néjakou informaci o povaze Vaseho
onemocnéni vypracovanou Vasim oSetfujicim |ékafem.
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Slovnicek pojmu

Akutni: nahly, tézky.

Aminokyseliny: stavebni jednotky bilkovin.

Amoniak: toxicky, vedlejSi produkt vznikajici v téle pfi Stépeni bilkovin.
Chronicky: dlouhodoby

Dekompenzace: metabolicky termin popisujici zachvat onemocnéni Ustici v
to, Ze télo zagne 5tépit bilkoviny uskladnéné v burikach a tkanich. Obvykle je
provazena prujmem, zvracenim nebo lehkou infekci.

Eliminace: zpusob, jimz se télo zbavuje odpadnich material v moc¢i nebo
stolici.

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

Gastricka sonda: vyzivova sonda zavedena do zaludku pfimo skrze bFisSni
sténu.

Intravendzné: do krevniho fecisté.

Naso-gastricka sonda: vyZivova sonda zavedena do Zaludku pfes nos.
Oralné: ustné.

Pediatr: 1ékarf specializovany na péci o déti a mladistvé.

Mocovina: amoniak je pfeménovan na méné toxickou mocovinu, ktera maze
byt vyloucena moci.
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Pro vice informaci a kontakt( na organizace pro pacienty:

Jestlize mate jakékoli dotazy ohledné Iécby nebo jakéhokoli jiného as-
pektu onemocnéni poruchou cyklu moc€oviny, kontaktujte prosim svého

Iékare €i nutri€niho terapeuta.
Tato broZura vznikla v ramci projektu E-IMD, ktery je financovan Evrops-
kou unii v ramci Programu Zdravi.

Pro vice informaci:

Jane Gick za jeji pfinos pfi sestavovani puvodniho textu.

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




