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Vrozené metabolickeé
vady

MUDr. Jaroslava Kubatova

3. rocnik



Vrozeneé metabolicke vady

- Siroka skupina poruch
* Genetické poruchy

» Jednotlive poruchy jsou vzacne



Geneticke poruchy

Enzymopatie Defekty
receptoru

porucha genu pro porucha genu
urcity enzym pro urcity
receptor




Poruchy genu

1. Prenaseji se z generace na generaci danym
typem déedicnosti — dominantni, recesivni

2. Vznikaji mutacemi de novo — vliv ruznych
mutagenu:

fyzikalni — zareni
chemickeé
biologické — zejmeéna viry




Enzymopatie

LATKA A — LATKA B

ENZYM

kdyz je enzym defektni
==) hromadi se (strada, tezauruje) latka A,
tyto poruchy se nazyvaji TEZAURIZMOZY



Tezaurizmozy

Podle druhu stradane latky:

* lipidozy — lipidy

» glykogenozy — glykogen
 mukopolysacharidéozy — mukopolysacharidy

=) ahromadéni téchto latek posSkozuje
bunky a funkci organu, napr. mozku



Odber krve novorozence na vrozene
metabolické vady

[1]



Fenylketonurie

druh enzymopatie

autozomalne recesivni typ dedicnosti

aminokyselina fenylalanin se
nemetabolizuje na tyrozin (vadny enzym),
ALE tvori se fenylketon — vylucuje se moci

mm) FENYLKETONURIE
fenylalanin poskozuje mozek ve vyvoiji!
mmm) zpusobuje mentalni retardaci




A\ 4

Autozomalne recesivni dedichost

Autosomal recessive

Father Mother Matka | otec — nosicCi

carrier carrier poruéeného genu
Recesivni — projevi se
%% jen, pokud se setkaji
2 nemocneé geny

(pravdépodobnost 25 %)
Autozomalni — prenasi se
na somatickych
chromozomech (tj.
parech 1-22)

Unaffected son
Probability: 1:4

2]



Diagnostika fenylketonurie

» prokazuje se fenylalanin v krvi (krev z

paticky novorozence) v ramci skrininku*

* pri narozeni je dité normaini, ALE hrozi mu
rozvoj poskozeni mozku a vyrazna mentalni
retardace

mm) preventivni opatieni = DIETA
(v diete specialni bilkoviny bez fenylalaninu)

*unas odr. 1975



Familiarni hypercholesterolémie

Xantomy — obsahuiji
lipidy

(loziska lipidt

pri
hypercholesterolémii)

[3]



Familiarni hypercholesterolemie —
charakteristika

pomerneé casta porucha
autozomalné dominantni dedicnost

vysoke riziko aterosklerozy a jejich
komplikaci v mladém véku (napr. akutni
infarkt myokardu)

nedostatek receptoru pro vstup LDL
cholesterolu do bunek




A\ 4

Autozomalne dominantni dedicnost

Autosomal dominant

Affected father O . Unaffected Mother ;
(mutated gene) Matka zd rava,

otec nemocny (ma
1 poruseny gen)
Dominantni — projevi
se, i pokud doslo k
| prenosu jen jednoho
O @ poruseného genu

| (pravdepodobnost

SIOR)

alinpan
alinpamn
alninpan

Affected son Unaffected Unaffected Affected daughter
(mutated gene) daughter son (mutated gene)

Probabilities: 1:2 [4]
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Otazky

1. Co je to enzymopatie a jaké muze mit
dusledky?

2. Co |sou tezaurizmozy, uvedte priklady
nazvu a jaké mohou mit dusledky?

3. Co je to fenylketonurie, jaka jsou jeji
rizika a proc je dulezité tuto poruchu
diagnostikovat co nejdrive?



Seznam pouziteé literatury a pramenu

Pouzita literatura:

STRITESKY, J. Patologie — Ué&ebnice pro
zdravotnicke skoly a bakalarske studium. 1. vyd.
Olomouc: Epava, 2001. ISBN: 80-86297-06-3.

V prezentaci byly dale pouzity obrazky z

nasledujicich zdroju:

1. U.S. Air Force photo/Staff Sgt Eric T. Sheler. [cit. 2013-08-29]. Dostupny na
WWW: http://commons.wikimedia.org/wiki/File:Phenylketonuria_testing.jpg.

2. Armin Kubelbeck. [cit. 2013-08-29]. Dostupny pod licenci Creative
Commons na WWW:
http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/e/ef/Autorecessive_en 01.p

ng.



Seznam pouzité literatury a pramenu
(pokracovani)

3. Anita A Kumar . [cit. 2013-08-29]. Dostupny pod licenci Creative Commons na
WWW.
http://commons.wikimedia.org/wiki/File:Multiple_hand_xanthomas_18 yo case r
eport.jpg.

4. Armin Kubelbeck. [cit. 2013-08-29]. Dostupny pod licenci Creative Commons na
WWW: http://commons.wikimedia.org/wiki/File:Autodominant_en_01.png.

5. Muntuwandi. [cit. 2013-08-29]. Dostupny pod licenci Creative Commons a GNU
Free Documentation License na WWW :
http://commons.wikimedia.org/wiki/File:Albinistic_girl papua_new_guinea.jpg?use
lang=de.



