ABSTRAKT

Homocystinurie, leucinéza, glutarova acidurie |. typu a tyrosinemie I. typu jsou dédic¢né
poruchy metabolismu aminokyselin (DPM AMK), jejichz zakladem |écby je dieta s omezenim
bilkovin nebo limitujici aminokyseliny ve stravé. Teoretickd ¢ast prdce shrnuje obecné
informace o dédi¢nych poruchdach metabolismu, novorozeneckém screeningu a nutri¢ni
terapii v Ceské republice i zahraniéi.

Hlavnim cilem praktické casti bylo propocitat prijem limitujicich aminokyselin u pacientt
s vybranymi DPM AMK, porovnat jej s mezindrodnimi doporucenimi a posoudit, zda maji ¢esti
pacienti s DPM AMK metabolickou kompenzaci vyhovujici doporucenim. Prace se téz zamérila
na posouzeni moznych pozitiv a negativzmény nutri¢ni terapie z nizkobilkovinné diety na dietu
s omezenim konkrétnich aminokyselin.

U 5 pacient( s glutarovou acidurii I. typu, 6 pacientl s leucindzou, 3 pacient( s tyrosinemii 1.
typu a 5 pacientl s homocystinurii byl proveden propocet obsahu vybranych aminokyselin,
makronutrientli a energie v jidelnicku, posouzena metabolickd kompenzace
a antropometrickd data.

Vysledky: U vSech pacientl s glutarovou acidurii I. typu byl pfijem lysinu vyrazné nizsi, nez
doporucuji guidelines. Primérné pacienti prijimali pouze 62,5 % doporucené davky pro svou
84,8 %). Presto dobrou metabolickou kompenzaci méla pouze cast pacientd. U pacientl
s leucindzou byl pfijem leucinu od pfilis nizkého az po vyrazné prekracujici doporuéeni, avsak
ani u jejich metabolické kompenzace jsme nenalezli vztah k pfijmu leucinu. V porovnani
se zahrani¢nimi guidelines byl prijem methioninu u vétSiny pacientll s homocystinurii
na spodni hranici doporuceni pro danou vékovou kategorii, i jejich metabolickd kompenzace
byla variabilni. U pacientd s tyrosinemii I. typu méla vétSina pacientll dobrou metabolickou
kompenzaci, pfestoze jejich pfijem pfirozené bilkoviny byl ¢asto nizsi nez doporuceni.

Zména pfristupu nutricniho managementu by mohla vést k ¢astecnému uvolnéni diety u rady
pacientl, avsak zaroven by v soucasné dobé predstavovala vyraznou ¢asovou a organizacni
zatéz a mohla by docasné zhorsit compliance pacientd. Naroéna by byla zména téz
pro odborniky. K tomu, aby byla zména realizovateln3, je potfeba vytvofit nejprve jednotkou
metodiku propoctu, provést analyzu vétsiho spektra potravin a vytvofit nové tabulky potravin,
idedlné ve formé jednoduchého software.
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