
Zasady leczenia dietetycznego 
we wrodzonych wadach metabolizmu

Agnieszka Kowalik

Klinika Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii

Instytut Matki i Dziecka, 

Warszawa, 22-24.II.2021r.

Diagnostyka, leczenie i monitorowanie dorosłych pacjentów 
z wrodzonymi wadami metabolizmu



• jest podstawowym elementem terapii

• wymaga czujności, wnikliwości 

i opieki wykwalifikowanego dietetyka

Leczeniem dietetycznym najlepiej zarządza 
interdyscyplinarny zespół: dietetyk jest kluczową osobą



Zasadniczą różnicą pomiędzy pacjentem z wwm

i bez wwm jest BRAK możliwości utrzymania 

równowagi metabolicznej bez egzogennych źródeł

energii w czasie zdrowia i szczególnie w stanie 

stresu katabolicznego oraz bez indywidualnie 

dopasowanej diety



Przykładowe różnice w zasadach postępowania dietetycznego

Osoba zdrowa

• Regularne karmienie z 
dłuższą przerwą nocną

• Urozmaicone żywienie w 
oparciu o wszystkie 
produkty spożywcze

• Żywienie normokaloryczne

• Ujemny bilans energetyczny  
jest możliwy–bez zagrożenia 
dla zdrowia/życia

Osoba z wwm

• Regularne karmienie w dzień 

z przerwą nocy 6-10h

• Urozmaicone żywienie w oparciu 

o produkty dozwolone z wyliczoną 

ilością na dobę

• Żywienie często o ↑kaloryczności

• Ujemny bilans energetyczny

nie jest możliwy– bez zagrożenia 

dla zdrowia/życia



Niedobór lub nadmiar energii i składników pokarmowych w pożywieniu   
powoduje zachwianie homeostazy procesów metabolicznych zachodzących 
w organizmie,

Osoba zdrowa

• które w okresie wzrostu i 
rozwoju organizmu może 
wpływać nie tylko na 
samopoczucie i stan zdrowia 
w dzieciństwie i okresie 
młodzieńczym, lecz także 
może prowadzić do wielu 
poważnych konsekwencji w 
późniejszych etapach życia

Osoba z wwm

• które w okresie wzrostu i 
rozwoju oraz w dorosłości 
może spowodować 
wystąpienie ostrych 
objawów choroby lub 
wzrost ryzyka rozwoju jej 
odległych skutków oraz 
innych poważnych 
konsekwencji w 
późniejszych etapach życia 



• Zaburzenia metabolizmu aminokwasów, defekt 
cyklu mocznikowego i acydurie organiczne 

• Zaburzenia mitochondrialnego utleniania kwasów 
tłuszczowych

• Zaburzenia metabolizmu węglowodanów



• Zaburzeniach metabolizmu aminokwasów, defekcie 
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych 

• Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasów 
tłuszczowych

• Zaburzeniach metabolizmu węglowodanów





Zaburzeniach metabolizmu aminokwasów, 
defekt cyklu mocznikowego i acydurie organiczne 

Jednostka chorobowa Ograniczany składnik w diecie

fenyloketonuria fenyloalanina

choroba syropu klonowego leucyna, izoleucyna, walina

tyrozynemia typu I tyrozyna, fenyloalanina

acyduria glutarowa t.I lizyna, tryptofan

acyduria metylomalonowa i 
acyduria propionowa

metionina,treonina, walina, 
izoleucyna

acyduria izowalerianowa, leucyna

Deficyt transkarbamylazy 
ornityny (OTC)

białko



Zaburzenia 
metabolizmu 

białka

Ogólne cele leczenia dietetycznego to:

• poprawianie metabolicznej 
nierównowagi

• dostarczanie odpowiedniego 
żywieniowego wsparcia dla 
prawidłowego wzrostu i rozwoju

Dieta może być:

• jedyną formą terapii

• połączona z innymi formami leczenia 
np. kofaktorami witaminowymi czy 
lekami wychwytującymi azot



Cel:

• Utrzymanie stężenia określonych aminokwasów w zakresie 
wartości referencyjnych 

• Zbilansowanie diety według zapotrzebowania na składniki 
odżywcze dla wieku

• Optymalny (możliwy do osiągnięcia) rozwój psychoruchowy

• Zapobieganie odległym skutkom przebiegu choroby

• Wsparcie i edukacja rodziny i pacjenta



Zasady leczenia:

• Indywidualne opracowanie „właściwej” diety z ograniczeniem 
aminokwasu/białka zapewniającej równowagę metaboliczną bez 
ryzyka „overtreatment” 

• Zbilansowanie diety według zapotrzebowania na składniki 
odżywcze dla wieku

• Unikanie przedłużonego głodzenia (katabolizm)

• Suplementacja składników odżywczych wg potrzeb pacjenta



Składowe diety

Preparaty 
białkozastępcze

Żywność 
niskobiałkowa

Dozwolone 
produkty
naturalne

zawierają 
białko ekwiwalent

zawierają 
białko naturalne

zawierają 
białko naturalne



Zawartość aminokwasów w żywności

Aminokwas %  udział aa w 

białku 

produktów 

zbożowych, 

mleka, 

produktów 

mlecznych

%  udział aa 

w białku

warzyw

%  udział aa w 

białku 

owoców

Fenyloalanina 5% 3-4% 3%

Tyrozyna 5% 3-4% 3%

Leucyna 10-11% 3-6% 5%

Valina 6-7% 4-5% 3-4%

Izoleucyna 4-6% 3-5% 3-4%

Metionina 2-3% 1% 1%



• warzywa, owoce

• ziemniaki

• ograniczone ilości produktów zbożowych 

• mleko modyfikowane w 1 -2 roku życia (ściśle 
określona ilość)

• tłuszcze zwierzęce i roślinne

• cukier i pochodne         



• Źródło energii z węglowodanów złożonych (wspomaga 
anabolizm, wzrost organizmu, zapobiega głodowi)

• Zawartość białka 10-20 krotnie niższa niż w 
produktach tradycyjnych

• Żywność niskobiałkowa nie jest refundowana ceny :
➢ chleba PKU          350g – 7,3 PLN
➢ bułki PKU            200g - 5,5 PLN
➢makaron PKU       250g- 6,3 PLN 



• Preparaty dla wrodzonych wad metabolizmu (oprócz PKU) 
niezarejestrowane, sprowadzane na wniosek o import 
docelowy- refundowane

• Przygotowanie preparatu:

*  maskowanie smaku - można łączyć z herbatą,      

sokiem, dżemem, galaretką, cukrem waniliowym, 

ketchupem, proszkiem smakowym)

* osmolalność wysoka (właściwe rozcieńczenie)

* podajemy w 3-4 dawkach, przed, w czasie lub po posiłu



Skutki źle zbilansowanej diety z ograniczeniem białka 
naturalnego i/lub określonego aminokwasu

• nadmierna podaż energii -nadwaga, otyłość

• niedostateczna podaż energii, białka i/lub określonego 
aminokwasu – zahamowanie rozwoju 
psychoruchowego, wzrost katabolizmu, acrodermatitis
enteropatica like syndrom

• niedobory składników mineralnych np. Fe, Ca –
osteopenia (osteoporoza), niedokrwistość, osłabienie 
koncentracji

• za wysoka zawartość określonego aminokwasu –
przewlekłe działanie podwyższonego stężenia w 
ustroju, zaburzenia neurologiczne, gorsze rokowanie



• Zaburzeniach metabolizmu aminokwasów, defekcie 
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych 

• Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasów 
tłuszczowych

• Zaburzeniach metabolizmu węglowodanów



Zaburzenia mitochondrialnego utleniania  
kwasów tłuszczowych (FAOD)

• Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA śreniołańcuchowych
kwasów tłuszczowych (MCADD)

• Deficyt dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-CoA 
długołańcuchowych kwasów tłuszczowych (LCHADD)

• Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA bardzo 
długołańcuchowych kwasów tłuszczowych (VLCADD)



Cel leczenia:
• Zminimalizowanie utleniania kwasów tłuszczowych i utrzymanie 

równowagi metabolicznej poprzez:  

• regularne żywienie

• unikanie przedłużonego głodzenia

• dietę o zmodyfikowanym składzie tłuszczu (nie dotyczy MCADD); 
↓LCT, ↑MCT, wysoki udział CHO

• Zapobieganie stanom dekompensacji metabolicznej (skrobia kukurydziana)

• Zbilansowanie diety dla wieku

• Optymalny rozwój psychoruchowy

• Zapobieganie odległym skutkom przebiegu choroby



wiek Energia
kcal

MCT 
15% E

g

MCT
20% E

g

2 lata 1200 21 28

3 lata 1300 23 30

4 lata 1400 25 33

5 lat 1500 26 35

6 lat 1600 28 38

7 lat 1700 30 40

8 lat 1800 32 42

9 lat 1900 34 45

20 lat 2400 42 56

Orientacyjna dzienna podaż  MCFA   
w diecie dla osób z deficytem LCHAD/VLCAD     



Olej MCT

• certyfikowany

• dostępny na wniosek o 
import docelowy

• wystandaryzowany skład 
C6-C10  oraz  C8: C10

• oleje MCT ogólniedostępne
niezalecane



Zaburzenia mitochondrialnego utleniania
kwasów tłuszczowych

Zasady leczenia dietetycznego:

• W MCADD dieta jak dla dzieci zdrowych ( bez włączania 
MCT)

• W LCHADD i VLCADD ograniczenie LCT <10%E i włączenie 
MCT 15-20%E

• W LCHADD i VLCADD suplementacja PUFA (olej sojowy/z 
orzecha włoskiego) w dawce indywidualnej (5-15ml/d)

• Niezwłoczne wdrożenie w domu lub szpitalu postępowania 
„emergency regimens” jest niezbędnym elementem 
zapobiegającym dekompensacji metabolicznej i/lub śmierci



• Zaburzeniach metabolizmu aminokwasów, defekcie 
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych 

• Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasów 
tłuszczowych

• Zaburzeniach metabolizmu węglowodanów



Wrodzona wada 
metabolizmu

Główne założenia leczenia

Galaktozemia Max. wykluczenie galaktozy

Fruktozemia Max. wykluczenie fruktozy (sacharozy, sorbitolu, 
inuliny, fruktooligosacharydów)

Glikogenozy : Ia, Ib z ograniczeniem galaktozy i fruktozy, zalecane 
regularne posiłki, węglowodany złożone, surowa 
skrobia kukurydziana w indywidualnych dawkach

Glikogenozy : III, VI, IX zwiększona podaż białka, zalecane węglowodany 
złożone (w każdym posiłku), z ograniczeniem 
cukrów prostych i tłuszczów nasyconych



Cel leczenia:

Utrzymanie stanu równowagi biochemicznej poprzez:

• zapobieganie incydentom hipoglikemii 

• ograniczenie podaży wybranych węglowodanów prostych

• zbilansowanie diety do wieku

• optymalny rozwój psychoruchowy

• zapobieganie odległym skutkom przebiegu choroby



Zaburzenia metabolizmu węglowodanów 

Zasady leczenia obejmują:

– regularne żywienie (także w nocy)

– ograniczenie/wykluczenie węglowodanów 
prostych (galaktoza/fruktoza/sacharoza)

– suplementację witaminowo-mineralną 
(wapń/witamina C/wit. z gr. B/ kwas foliowy)

– modyfikacji szczegółowej diety według 
wskazań(np. podaży białka, tłuszczów nasyconych 
itp.)



Sytuacje szczególne (Emergency)
u dorosłych pacjentów z wwm

• ciąża, poród i połóg
• operacja, uraz, sanacja
• infekcje z wymiotami i/lub biegunką, gorączką
• brak łaknienia, odmowa jedzenia, anoreksja
• bóle mięśniowe

Niezwłoczna podaż ENERGII



Monitorowanie leczenia dietetycznego 
u pacjentów z wwm

• Wizyty kontrolne

– Indywidualnie w zależności od przebiegu choroby

(średnio- 3-4 x w roku)

• Ocena parametrów wyrównania metabolicznego dla wwm

• Wywiad, ocena i modyfikacja diety (3 dniowe raporty)

• Ocena stanu odżywienia

• Ocena antropometryczna



Dziękuję za uwagę

MMA/PA

LCHADD

GA1

GSD


