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Vrozené metabolické vady 

 

• Široká skupina poruch 
 

• Genetické poruchy 
 

• Jednotlivé poruchy jsou vzácné 

 



Genetické poruchy 

Enzymopatie Defekty 

receptorů 

 

porucha genu pro 

určitý enzym 

 

porucha genu 

pro určitý 

receptor 

 



Poruchy genů 

1. Přenášejí se z generace na generaci daným 

typem dědičnosti – dominantní, recesivní 

 

2. Vznikají mutacemi de novo – vliv různých 

mutagenů: 

 fyzikální – záření  

 chemické  

 biologické – zejména viry 



Enzymopatie 

 

 

LÁTKA A                                  LÁTKA B 

       ENZYM 

když je enzym defektní  

          hromadí se (střádá, tezauruje) látka A, 

tyto poruchy se nazývají TEZAURIZMÓZY 

 

 



Tezaurizmózy 

Podle druhu střádané látky: 
 

• lipidózy – lipidy  

• glykogenózy – glykogen  

• mukopolysacharidózy – mukopolysacharidy  
 

            nahromadění těchto látek poškozuje 

buňky a funkci orgánů, např. mozku 



Odběr krve novorozence na vrozené 

metabolické vady 

[1] 



Fenylketonurie 

• druh enzymopatie 
 

• autozomálně recesivní typ dědičnosti 

• aminokyselina fenylalanin se 

nemetabolizuje na tyrozin (vadný enzym), 

ALE tvoří se fenylketon – vylučuje se močí 

               FENYLKETONURIE 

• fenylalanin poškozuje mozek ve vývoji! 

               způsobuje mentální retardaci 



Autozomálně recesivní dědičnost 

[2] 

Matka i otec – nosiči 

porušeného genu 

Recesivní – projeví se 

jen, pokud se setkají  

2 nemocné geny 

(pravděpodobnost 25 %) 

Autozomální – přenáší se 

na somatických 

chromozomech (tj. 

párech 1-22)  



Diagnostika fenylketonurie  

• prokazuje se fenylalanin v krvi (krev z 

patičky novorozence) v rámci skríninku* 

• při narození je dítě normální, ALE hrozí mu 

rozvoj poškození mozku a výrazná mentální 

retardace 

             preventivní opatření = DIETA 

   (v dietě speciální bílkoviny bez fenylalaninu)  

*u nás od r. 1975 



Familiární hypercholesterolémie 

[3] 

Xantomy – obsahují 

lipidy 

(ložiska lipidů 

při 

hypercholesterolémii) 



Familiární hypercholesterolémie – 

charakteristika  

 

• poměrně častá porucha 

• autozomálně dominantní dědičnost 

• vysoké riziko aterosklerózy a jejích 

komplikací v mladém věku (např. akutní 

infarkt myokardu) 

• nedostatek receptoru pro vstup LDL 

cholesterolu do buněk 



Autozomálně dominantní dědičnost 

[4] 

Matka zdravá,  

otec nemocný (má  

1 porušený gen) 

Dominantní – projeví 

se, i pokud došlo k 

přenosu jen jednoho 

porušeného genu 

(pravděpodobnost  

50 %) 
 



Albinizmus 

• neschopnost syntézy pigmentu melaninu 

• enzymopatie 

• autozomálně recesivní typ dědičnosti 

[5] 

//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/a/a2/Albinistic_girl_papua_new_guinea.jpg


Otázky 

1. Co je to enzymopatie a jaké může mít 
důsledky? 

 

2. Co jsou tezaurizmózy, uveďte příklady 
názvů a jaké mohou mít důsledky? 

 

3. Co je to fenylketonurie, jaká jsou její 
rizika a proč je důležité tuto poruchu 
diagnostikovat co nejdříve? 
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