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*wrodzona wada metabolizmu aminokwaséw rozgatezionych (BCAA) tj.
leucyny (leu), izoleucyny (ile) waliny (wal)

*deficyt dehydrogenazy a —ketokwasow powstajgcych z BCAA,
zlokalizowanej w btonie mitochondrialnej

*leucyna i kwas KIC wykazujg silne dziatanie neurotoksyczne




MSUD

Leczenie:

* w stanie ostrym: natychmiastowa hospitalizacja, eliminacja
biatka z diety, stezona glukoza dozylnie

(ew. z insuling), czasem niezbedna detoksykacja
zewngtrzustrojowa

— cel — promowac anabolizm

— unika¢ wtornego niedoboru izoleucyny i waliny

* przewlekte: dieta z ograniczeniem biatka naturalnego, z
monitorowaniem spozycia BCAA

— suplementacja ile, wal jesli potrzebne
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Cel leczenia dietetycznego MSUD

Utrzymanie stezenia BCAA w osoczu w
zakresie wartosci bezpiecznych poprzez:

» diete z ograniczeniem biatka naturalnego, w tym
leucyny, 1zoleucyny, waliny

« wigczenie preparatow biatkozastepczych

* unikanie przediuzonego gtodzenia: zapobieganie
katabolizmowi

« zbilansowanie wartosci energetycznej i odzywczej w

oparciu o produkty dozwolone (naturalne oraz
zywnosc¢ niskobiatkow3)

« okresowag suplementacje izoleucyna i/lub waling jesli
niezbedna
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Zalecane stezenia BCAA

Leucine: 100 - 300 pmol/l

75 - 250 pymol/l

(1.3 - 3.9 mg/dl)

Isoleucine: (1.0 - 2.5 mg/dl)

Valine: 150 - 350 umol/l (1.8 -4.1 mg/dl)
leucine isoleucine valine

pmol/l mg/dl pmol/l mg/dl pmol/l mg/dl
Physician’s guide to the
treatment and follow up of 150-300 2-4 150-300 2-4 200- 400 2.6-5.2
metabolic diseases Blau et al
(2006)
Clinical Paediatric Dietetics
Shaw & Lawson (2007) 200-500 2.6-6.6 100-200 1.3-2.6 100-300 1.2-3.5
Heidelberg 80-230* 1-3* 80-380 1-5 100-200 1.3-2.6

* B. Hoffmann et al.: Impact of longitudinal plasma leucine levels on the intellectual outcome in patients with classic MSUD. Ped Res. 2006
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Zalecane dzienne spozycie skiadnikow dla niemowlat, dzieci i dorostych z

MSUD

(PB.Acosta: Nutrition Managemant of Patients with Inherited Metabolic Disorders, Jones &
Bartlett Publishers, 2010)

LEU ILE VAL Biatko Energia Plyny
wiek mg/kg mg/kg mg/kg g/kg kcallkg mi/kg
Niemowleta
miesigce
0-6 40-100 30-90 40-95 2,5-3,5 95-145 125-160
7-12 40-75 30-70 30-80 2,5-3,0 80-135 125-145
Dzieci, lata
1-3 40-70 20-70 30-70 1,5-2,5 80-130 115-135
4-8 35-65 20-30 30-50 1,3-2,0 50-120 90-115
9-13 30-60 20-30 25-40 1,2-1,8 40-90 70-90
14 -18 15-50 10-30 15-30 1,2-1,8 35-70 40-60
Dorosli,
>19 lat 15-50 10-30 15-30 1,1-1,7 35-45 40-50
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Sktadowe diety

zawieraja
zawieraja biatko ekwiwalent
biatko naturalne (bez BCAA)

zawieraja
biatko naturalne
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Preparaty dla

MSUD>1r. 2

Energia Biatko ekw.
nazwa wiek Kcal/100g g /100 g

Milupa msud 2 prima >1r.z 291 60
MSUD Anamix Junior >1rz 118/but 10/sasz
MSUD Maxamum >8r. zi kobiety cigzarne 297 39
MSUD Lophlex LQ >3r. zycia 120/sasz 20/sasz
Milupa msud 2-secunda >9r. zycia 290 70
Milupa msud 3-advanta >15r. zycia 296 70
MSUD gel 6 my- 10 lat 81/sasz 10/sasz
MSUD express >3 r. zycia 74/sasz 15/sasz
MSUD cooler 10 (15,20) >3 r. zycia 62/tor 10/tor

B - -
msud 2 P’"ﬂa
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Wybrana zywnos¢ naturalna

* warzywa/owoce

* ttuszcze/cukry

- produkty zbozowe
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Warzywa i owoce o roznej zawartosci leucyny (mg/100g)

owoce < 30 mg

warzywa < 100mg

warzywa > 100mg

winogrona pomidor ziemniaki 117
grejpfrut ogorek kapusta biata 126
arbuz marchew cykoria 135

mandarynki rzodkiewka seler korzeniowy 141
porzeczki biate seler naciowy kapusta czerwona 142
porzeczki czerwone | cebula pietruszka korzen 149
sliwki papryka zielona kalarepa 150
cytryna papryka czerwona bocwina 156
jabtko baktazan brokuty 192
pomarancza kapusta pekinska kalafior 193
wisnie Szczaw por 193
ananas cukinia fasola szparagowa 201
dynia jarmuz 256

burak brukselka 274

szparagi pietruszka natka 275

groszek zielony 521
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Specjalna zywnos¢ niskobiatkowa

Dardzo niska zawarto$é
biatka

Jtownie weglowodany
ztozone (skrobia)

Daza dla kompozyciji
positkow

Produkty Produkty
tradycyjne niskobiatkowe
biatko g/100g
chleb 6-8 0.3-0.7
makaron 6-10 0.5-0.84
kIeiI‘< /kaszka 70 18
dla niemowlat
mleko (100ml) 33 0.5
czekolada 4-10 0.22
ciastka 4-8 0.24-0.98
S
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Stany zagrozenia dekompensacjg metaboliczng
- kiedy?

Wzrost zapotrzebowania kalorycznego/ katabolizm

modyfikacja zywienia !!

infekcja (z gorgczka/wymiotami/biegunka)
szczepienie/ zgbkowanie ( z gorgczka)
wysitek fizyczny/przedtuzone niejedzenie
uraz

porod i potog

operacja STOP
KATABOLIZM

bezzwloczne rozpoczecie
pojenia roztworami glukozy w domu !!
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Zalecenia w stanach zagrozenia dekompensacjg (Emergency
Regimens)

W domu:

* czeste pojenie (co 2 h, 25% glukoza dorosli)

* utrzymanie spozycia preparatu wolnego od BCAA (jesli mozliwe)
* zmniejszenie podazy biatka naturalnego o 75%

W szpitalu:
* bez LEUCYNY ale z suplementacjg ILE, VAL

* dializa jesli potrzebna

R

* glukozai.v, insulina _—1
£ NUTRICIA

Fantomait |

* mieszanina aminokwasoéw — podawana parenteralnie lub enteralnie

* pojenie glukoza
* biatko ponownie wigczane do diety po 1 do 2 dni (maksymalnie)
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Monitorowanie leczenia dietetycznego
MSUD

stezenie BCAA w osoczu (lub SKK) powinno by¢ mierzone
tak czesto jak to mozliwe

e co tydzien u niemowlat
* co 1-2 tygodnie u dzieci w wieku 1-3 lata

* dzieci starsze i dorosli: co 2-4 miesigce w zaleznosci
od stanu klinicznego

analiza 3 dniowego jadtospisu na kazdej wizycie kontrolnej
kontrola rozwoju fizycznego
wywiad nt. diety

opieka innych specjalistow w zaleznosci od indywidualnych
potrzeb
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M - motywacja

S - systematyczna kontrola
U - unikanie dekompensacji
D - dobra wspétpraca

Dziekuje za uwage
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