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HLAVNIi TEMA

VMI'V DOSPELOM VEKU

VRODENE PORUCHY METABOLIZMU S NEUROLOGICKYMI PREJA\

Tab. 2. Vybrané DMP s manifestdciou v dospelom veku. Uvedené st klticové metabolity a biomarkery, moZnosti terapie a informdcia, ¢i sa pre dané ochorenie

realizuje novorodenecky skrining

Dedi¢na metabolicka porucha Moinost.i diagn?stiky na drovni Moznosti liecby N0\llo.rodenecky
metabolitov a biomarkerov skrining

Poruchy v metabolizme sacharidov

Deficit glukézového transportéra (GLUTT) ‘ pomer glukdzy (CSF/k) ‘ diéta (ketogénna) ‘ nie

Poruchy mitochondridlneho energetického metabolizmu

Laktatova acidémia — deficiencia OK (m), AMK (k, m) diéta (ketogénna), vitaminova terapia (B1) nie

pyruvatdehydrogendzového komplexu

Leberova hereditérna optickd neuropatia (LHON) laktdt a pyruvat (CSF, k) idebenone — antioxidant nie

Deficit dehydrogenazy karboxylovych kyselin pre | acylkarnitiny (k) diéta (MCT suplementacia) ano (SRa CR)

dlhé retazce (LCHAD)

Deficit dehydrogendzy karboxylovych kyselin pre | acylkarnitiny (k) prevencia hladovania, hypoglykémie ano (SRa CR)

stredne dihé retazce (MCAD)

Glutdrova aciduria typ Il (MADD) acylkarnitiny (k) vitaminova terapia (B2) nie

Brown-Vialetto-Van Laere (BVVL) syndrém 1 - acylkarnitiny (k) vitaminova terapia (B2) nie

deficit riboflavinového transportéra

Poruchy v metabolizme aminokyselin

Fenylketonuria OK (m), AMK (k, m) nizkoproteinova diéta, sapropterin, pegvalidza ano (SRa CR)

Deficit ornitintranskarbamoylazy (OTC) amoniak, AMK (k, m) substitu¢na terapia (arginfn, citrulin) nie

HHH syndrém — hyperornitinémia- amoniak, AMK (k, m) nizkoproteinova diéta, prevencia hyperamonémie | nie

hyperamonémia-homocitrulinémia

Homocystinuria — deficit cystationinbetasyntazy celkovy homocystein, AMK (k, m) vitaminova terapia (B6), nizkoproteinova diéta ano (CR)

Glutdrova aciduria typ | OK (m) nizkoproteinova diéta, suplementécia karntinom 4no (SRaCR)

Lysinuricka protefnova intolerancia amoniak, AMK (k, m) nizkoproteinova diéta, suplementécia citrulinu nie

Hartnupova choroba AMK (k, m) suplementécia nikotinamidom nie

Poruchy v metabolizme vitaminov

Deficit biotinidazy aktivita biotinidazy (k) vitaminova terapia (B8) ano (CR)

Metylmalonové aciduria OK (m) vitaminova terapia (B12) ano (SR)

Homocystinuria — deficit celkovy homocystein, AMK (k, m) vitaminova terapia (B9) ano (CR)

metyléntetrahydrofolatreduktazy (MTHFR)

Porucha metabolizmu tiaminu (choroba bazélnych ganglif) | laktat (CSF) vitaminova terapia (B1 a B8) nie

Poruchy neurotransmiterov

DOPA-responzivna dysténia ‘ neurotransmitery a pteriny (CSF) ‘ substitu¢na terapia (L-DOPA) nie

Dislipidémie

Tangierova choroba lipidovy profil (k) nizkotukova diéta nie

Abetalipoproteinémia lipidovy profil (k) nizkotukova diéta nie

Poruchy v syntéze zl¢ovych kyselin

Cerebrotendomatézna xantomatdza (CTX) ‘ cholestanol (k) GC/MS substitu¢na terapia (chenodeoxycholova kyselina) ‘ nie

Porfyrie

Akutna intermitentnd porfyria porfobilinogén, 5-aminolevulova hemarginat, siRNA terapia (inhibicia syntézy nie
kyselina (m) substratu, givosiran)

Poruchy v metabolizme minerélov a metaloproteinov

Wilsonova choroba (WD) volna med (k, m), ceruloplazmin (k) | chelacnd terapia (penicilamin, trientin), zinok nie

Aceruloplazminémia ceruloplazmin (k), med (k, m), chelacna terapia nie
zelezo (k), feritin (k)

Hypermanganezémia s dystoniou — SLC30A10 deficiencia | mangan (b) chela¢né terapia nie

Lyzozémové ochorenia

Fabryho choroba alfagalaktozidaza (k), LysoGb3 (k) enzym substitu¢na terapia, chaperénova terapia nie

Gaucherova choroba glukocerebrozidaza (k), LysoGb1 (k) | enzym substitucna terapia, substrat redukujica terapia | nie

Krabbeho choroba galaktocerebrozidaza (k) transplantacia kostnej drene nie

Metachromatickd leukodystrofia (ARSA deficiencia) arylsulfatdza A (k) sulfatidy (m) transplantécia kostnej drene, génova terapia nie

Niemannova-Pickova choroba typu C cholestane-b-triol a LSM509 (k) chaperénova terapia, substrat redukujica terapia | nie

Pompeho choroba alfaglukozidaza (k) enzym substituc¢na terapia nie

Tayova-Sachsova choroba hexozaminidaza A (k, DBS) len v klinickom skusganf{ nie

Peroxizémové ochorenia

X-viazané adrenoleukodystrofia a adrenomyeloneuropatia | VLCFA (k) transplantacia kostnej drene nie

Refsumova choroba fytdnova kyselina (k) diéta (| kyselina fytdnova) nie

Deficit 2-methylacyl-CoA racemézy (AMACR) pristanova kyselina (k), prekurzory | substitu¢na terapia (cholova kyselina), nie

ZICovych kyselin (k)

diéta (| kyselina fytdnova a pristanovd)

CSF - likvor (mozgovomiechovy mok); (k) - krv, sérum, plazma; (m) — moc; OK - vysetrenie organickych kyselin v moci pomocou plynovej chromatogratfie spriahnutej s hmotnostnou spektrometriou
(GC/MS); AMK — chromatografické vysetrenie aminokyselin v moci a krvi, acylkarnitiny; (k) — vysetrenie acylkarnitinov zo suchej kvapky krvi (DBS) metédou tandemovej hmotnostnej spektrometrie
(MS/MS); VLCFA - vysetrenie karboxylovych kyselin s velmi dlhym retazcom v sére pomocou plynovej chromatografie spriahnutej s hmotnostnou spektrometriou (GC/MS)
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