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Patomechanizm
zaburzen FAO




* Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA
bardzo dtugotancuchowych
kwasow ttuszczowych (VLCADD)

Zaburzenia FAO * Deficyt dehydrogenazy 3-
hydroksyacylo-CoA

ob!ete dtugotancuchowych kwaséw
leczeniem ttuszczowych (LCHADD)
dietetycznym

» Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA
sreniotancuchowych kwasow
ttuszczowych (MCADD)
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PRAWIDEOWY ROZKEAD KWASOW TEUSZCZOWYCH

Catkowity rozktad kwasow tluszczowych:
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« VLCAD (>C12)
« LCHAD (>C12)
« MCAD (C6-C12)




Dieta w deficycie LCHAD i VLCAD

Pacjent Pacjent
bezobjawowy objawowy

Deficyt Dieta Dieta
LCHAD obowigzkowa obowigzkowa
Deficyt Dieta czesciowo Dieta

VLCAD modyfikowana obowigzkowa
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e dieta normokaloryczna (w stanie zdrowia)

* udziat energii:

z biatka 12-14%,

z weglowodanéw  58-68%,

z ttuszczu 18-30% (>1r. 2.)
wtym LCT 5 - max.10%

MCT 10 - 20%
PUFA 3-4 %

[ ]
N Instytut Unia Europejska
Matkii Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny




Oleje roslinne, margaryna
* Masto, smalec

* Produkty mleczne z zawartoscig ttuszczu >

Produkty 0.5%
wykluczone » Maka sojowa, owsiana, zarodki pszenne
7 diEty . T’ruste miesa, ryby, wedliny
 Zottko jaja

* Awokado, oliwki

Produkty spozywcze zawierajgce ttuszcz

Fundusze ) oo ) .
Europejskie Rzeczpospolita g Instytut Unia Europejska
Wiedza Edukacja Rozwdj _ Polska Matkii Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny




Produkty dozwolone

Ogdlnodostepne specjalistyczne

Odttuszczone produkty Preparaty o zmodyfikowanej
mleczne kompozycji kwasow
ttuszczowych: LCT -20%
Chude gatunki miesa, ryb MCT-80%
Biatko jaja,
Produkty zbozowe Olej MCT
Warzywa Inne preparaty :
MCT Procal, Basic-f, Liquigen
owoce
margaryna MCT
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Preparaty LA ALA DHA
specjalistycz
he

g/100ml
Lipistart 0.259 0.036 0.015
Monogen 0.151 0.0286 0.010
MCT procal 0 0 0
Basic-f 0 0 0
Olej MCT 0 0 0
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Ttuszcz LA + ALA

g/100g g/100g
Kasza gryczana 3.1 1.1
Kasza jaglana 2.9 1.28
Kasza jeczmienna 2.2 1.01
Butki grahamki 1.7 0.71
Makaron 1.3-1.6 0.54
bezjajeczny
Chleb zytni 1.3-1.7 0.55
Chleb pszenny 1.4 0.6
Kasza manna 1.3 0.56
Ryz biaty 0.7 0.26
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PRODUKT TtUSZCZ LA+ALA DHA

Morszczuk swiezy 2.2 0.08 0.32
Halibut biaty swiezy 1.9 0.05 0.37
Fladra swieza 1.8 0.03 0.16
Sola swieza 1.4 0.06 0.16
Tuniczyk w wodzie 1.2 0.02 0.16
Okon swiezy 0.8 0.01 0
Szczupak Swiezy 0.8 0.08 0.17
Dorsz swiezy, filet bez 0.3 0.02 0.12
skory

Sandacz Swiezy 0.7 0.02 0.05
Mintaj Swiezy 0.6 0.02 0.12
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Jak suplermentowac LA ALADHAwdiecie?

Treatment reconmendationsin long-chainfatty acid oxidation defects: consensusfroma workshop

USpiekerkoetter, MLindner, RSanter, MGrotzkeetal.  JInherit Metab Dis2009, 32 498-505
% energii diety Oej zorzecha
wtoskiego/dlej
wiek b n-3 sojowy/zkietkw
, Kwas razem i
Knaslindowy | . pszenicy
a-lindlenowy (g/cer)
Oto<4amiesigce | 40 05 45 35
4 -12mcy 35 05 40 5
1-4lata 30 05 35 6
>4 at 25 05 30 10
Suplerrentacja wedtug zalecen (D-A-CH

DHA- dziedi 20 kg dawka 60ngy/dzert dzied >20kg dawka120mg/dzer
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Suplementacja DHA

» Suplementacja diety w dawce 60mg/d dla
niemowlat; 100mg/d dla dzieci i dorostych
normalizuje stezenie DHA w osoczu u
pacjentow z deficytem LCHAD i VLCAD

* moze tez spowolnic postep retinopatii
pigmentowej i/lub neuropatii obwodowe;j u
pacjentow z deficytem LCHAD

Harding C.O., Gillingham M.B., van Calcar S.C. i wsp.; Docosahexaenoic acid
and retinal function in children with long-chain 3-hydroxyacyl-CoA
dehydrogenase deficiency. Journal of inherited metabolic disease; 1999
May;22(3):276-80.

Gillingham M.B., Weleber RG, Neuringer M, et al. Effect of optimal dietary
therapy upon visual function in children with long-chain 3-hydroxy acyl-
CoA dehydrogenase or trifunctional protein deficiency; Mol Genet Metab.
2005; 86: 124-133
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Olegy MCT

e certyfikonany

* dostepny nawniosek oinport
docelowy

* wystandaryzowany sktad
C6-C10 oraz C8.C10

» dejeMCT ogdlniedostepne
niezalecane




MCT oil MCT oil MCT oil
(SHS) (olimp) (Ceres)
energia 855 830 819
Ttuszcz 95 100 91
LCT 0 0 0
MCT 95 100 100
Cé 0.532 2
C8 45.6 50-65
C10 30.4 30-45 brak
€12 0.152 3 danych
Cl4 0.076 0
C8:C10 |1.5:1 ? ?
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udziat MCTwdiecie

« MCT-10-20%E

. § * czenna dawka olejuMCT
oo podzielona na 3-5 pargji
* modlina obrobkatermiczna

(ostroniel)
* dodatkowa podaz MCT przed

wysitkiemfizycznym(5-10g +

0 0)
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MCT a wysitek fizyczny
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Sum of hydroxyacylcarnitines
umol/L
~

T T * I

pre exercise post-exercise 20 min recovery

Fig. 2 Mean (standard deviation) plasma sum of long-chain hydroxya-
eylcamnitines prior to. and following moderate intensity exercise and after
20min of recovery in nine children with LCHAD or TFP deficiency. M
represent levels during the exercise test pretreated with orange juice alone,
® represent levels during the exercise test pretreated with orange juice and
MCT. There was no significant difference between tests pre- or post-exer-
cise. There was significantly lower plasma hydroxyacylcamnitines after
20min of recovery when subjects were pretreated with orange juice and
MCT. * indicates a significant difference between the two tests at P<0.5.
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pre-exercise poskexercise 20 min. recovery

Fig. 3. Mean (+standard deviation) plasma f-hydroxybutyrate prior to
moderate intensity exercise and after 20 min of recovery in nine children
with LCHAD or TFP deficiency. W represent levels during the exercise
test pretreated with orange juice alone. @ represent levels during the exer-
cise test pretreated with orange juice and MCT, * indicates a significant
difference between the two tests at P < 0,05

strate and suppressed LCFA oxidation during exercise in
children with T CHAD ar TEP dafisionnsy

* MCT szybko wchtaniane do uktadu krazenia (<20min)
* Preferencyjnie utleniany przez miesnie

* MCT nie s odktadane w organizmie ale szybko
utleniane w ciggu kilku godzin od spozycia (ketony)

Badanie:
* Suma hydroksyacylokarnityn byta o 30% nizsza

a B-hydroksymaslan byt 3 krotnie wyzszy po wysitku
fizycznym (40min) wykonanym po positku z MCT + sok
pomaranczowy niz po samym soku

Gillingham M.B., Scott B., Elliott D., Harding C.O,
Meta%olic control during exercise with and without
medium-chain triglycerides (MCT) in children with long-
chain 3-hydroxy acyl-CoA dehydrogenase (LCHAD) or
trifunctional protein (TFP) deficiency; Molecular Genetics
and Metabolism; 2006; 89: 58-63



Rzeczpospolita

Jedli bez preparatuspecjalistycznegota

 Suplementacja LAHALA-5-10m dejuz
orzecha wtoskiego/sojowego

» 1xna7-10dni- 70gtososia Swiezego
zanmiast 10l olejujw

« Suplementacja DHA(indywidualnie) -
aznaczenie wfosfdlipidach erytrocytow




Witaminy rozpuszczalne
wituszczach

* istnigleryzykoniedoboruwitamin ADE

» kiedyilosC preparatuspecjalistycznego
Znmiejszasie, suplementacjatym
witaninam moze byc potrzebna (pod
kontrolg biocherriczng)

* Witaminy rozpuszczalne wituszczach
powinny byc podawane z positkiem
Zawerajgcymttuszcz
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bezzwtoczne rozpoczecie pojenia roztworami
polimerdéw glukozy (w domu)

utrzymanie dotychczasowego leczenia
farmakologicznego

utrzymanie dotychczasowych zalecen dietetycznych z
podaza ttuszczy MCT, jesli tolerowane

jesli wymioty, biegunka, goraczka- bezzwtoczne
przyjecie do szpitala i bezzwtoczne rozpoczecie
podawania glukozy iv
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rozwsi | Febs Matki i Dziecka

» Ocenawartosd odzywezej biezacych jadtospisow
(E tt. MCT LCT, PUFA)

»  Spazycie dozwolonych produktownaturalnych

» Dobova ilosC preparatuMCTi/lubolejuMCT oraz
Sposob przygotowania
_ Ocena » Wjaki sposdb podawany jest dlej MCT?

detetyczna | - saajest przervanome?

+  Docatkowa poda MCT przed wysitkiem

* Spozycie wezasieinfekgji/dekonpensadii

Pod opiekg KNVAMP pazostaje
26 pacjentowz LCHADD wtymb5 darostych
15 pacjentowz LCADD



Deficyt MCAD

» dietaopartanazasadach
prawidtowego zywienia- dlawieku
dziecka

e ttuszcz ogotemn30-35% energi
(niewiece))

* gpazycie (znaczne) produktow
bogatych wMCT (np. humana MCT,
olej MCT, olej kokosowy)-
zabronione

 MCTwproduktach spozywezych
(mastoi pochodne) araz wlekach
(kapsutki witarinowe)- dozwolone

Fundusze ) ®e =
Europejskie Rzeczpospolita N Instytut nia Europejska i
Wiedza Edukacja Rozwagj _ PPPPPP Mﬂl’ki i Dziecku Europejski Fundusz Spoteczn;



Fundusze . . . )
Europejskie Rzeczpospolita N Instytut Unia Europejska
Wiedza Edukacja Rozwoj _ Polska Matki i Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny

Malscular Cenetics and Matabo lism 107 (2010) 33-39

Contents lists available at ScienceDirect . ;
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£
journal homepage: www.alsevier.com/locate/ymgme ﬂunl_‘r -

Sudden death in medium chain acyl-coenzyme a dehydrogenase deficiency
(MCADD) despite newborn screening

Roman Yusupov ***, David N. Finegold®, Edwin W. Naylor®, Inderneel Sahai *', Susan Waisbren *%,
Harvey L. Levy™"
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