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Leczenie dietetyczne we wwm:
* jest podstawowym elementem terapii
* wymaga czujnosci, wnikliwosci
i opieki wykwalifikowanego dietetyka

Leczeniem dietetycznym najlepiej zarzadza
interdyscyplinarny zespot: dietetyk jest kluczowa osoba




Leczenie dietetyczne we wwm:

Zasadniczg roznicg pomiedzy pacjentem z wwm

i bez wwm jest BRAK mozliwosci utrzymania
rownowagi metabolicznej bez egzogennych zrodet
energii w czasie zdrowia i szczegdlnie w stanie
stresu katabolicznego oraz bez indywidualnie
dopasowanej diety




Przyktadowe roznice w zasadach postepowania dietetycznego

Osoba zdrowa Osoba z wwm

* Regularne karmienie z Regularne karmienie w dzien

dtuzszg przerwa nocng z przerwa nocy 6-10h

e Urozmaicone zywienie w * Urozmaicone zywienie w oparciu
oparciu o wszystkie o produkty dozwolone z wyliczong
produkty spozywcze iloscig na dobe

e Zywienie normokaloryczne Zywienie czesto o Mkalorycznosci

* Ujemny bilans energetyczny * Ujemny bilans energetyczny

jest mozliwy—bez zagrozenia
dla zdrowia/zycia dla zdrowia/zycia

nie jest mozliwy— bez zagrozenia



Niedobdr lub nadmiar energii i sktadnikow pokarmowych w pozywieniu
powoduje zachwianie homeostazy procesow metabolicznych zachodzacych
W organizmie,

Osoba zdrowa Osoba z wwm
e ktore w okresie wzrostu i e ktore w okresie wzrostu i

rozwoju organizmu moze rozwoju oraz w dorostosci
wptywac nie tylko na moze spowodowacd
samopoczucie i stan zdrowia wystapienie ostrych
w dziecinstwie i okresie objawow choroby lub
mtodziericzym, lecz takze wzrost ryzyka rozwoju jej
moze prowadzi¢ do wielu odlegtych skutkow oraz
powaznych konsekwencji w innych powaznych
pozniejszych etapach zycia konsekwencji w

pozniejszych etapach zycia



Leczenie dietetyczne we wwm:

e Zaburzenia metabolizmu aminokwasow, defekt
cyklu mocznikowego i acydurie organiczne

e Zaburzenia mitochondrialnego utleniania kwasow
ttuszczowych

e Zaburzenia metabolizmu weglowodanow
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Leczenie dietetyczne w :

e Zaburzeniach metabolizmu aminokwasow, defekcie
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych

e Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasow
ttuszczowych

e Zaburzeniach metabolizmu weglowodanéw
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Zaburzeniach metabolizmu aminokwasow,
defekt cyklu mocznikowego i acydurie organiczne

Jednostka chorobowa Ograniczany skfadnik w diecie
fenyloketonuria fenyloalanina

choroba syropu klonowego leucyna, izoleucyna, walina
tyrozynemia typu | tyrozyna, fenyloalanina
acyduria glutarowa t.| lizyna, tryptofan

acyduria metylomalonowa i metionina,treonina, walina,
acyduria propionowa izoleucyna

acyduria izowalerianowa, leucyna

Deficyt transkarbamylazy biatko

ornityny (OTC)




Ogdlne cele leczenia dietetycznego to:

_ * poprawianie metabolicznej

nierdwnowagi

* dostarczanie odpowiedniego
Zywieniowego wsparcia dla
prawidtowego wzrostu i rozwoju

Dieta moze byc:
* jedyng forma terapii

e potaczona z innymi formami leczenia
np. kofaktorami witaminowymi czy
lekami wychwytujgcymi azot
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Zaburzenia metabolizmu aminokwasow/biatka

Cel:

* Utrzymanie stezenia okreslonych aminokwasow w zakresie
wartosci referencyjnych

e Zbilansowanie diety wedtug zapotrzebowania na sktadniki
odzywcze dla wieku

 Optymalny (mozliwy do osiagniecia) rozwdj psychoruchowy
e Zapobieganie odlegtym skutkom przebiegu choroby

 Wsparcie i edukacja rodziny i pacjenta




Zaburzenia metabolizmu aminokwasow/biatka

Zasady leczenia:

* Indywidualne opracowanie ,wtasciwej” diety z ograniczeniem
aminokwasu/biatka zapewniajacej rownowage metaboliczng bez
ryzyka ,,overtreatment”

* Zbilansowanie diety wedtug zapotrzebowania na sktadniki
odzywcze dla wieku

e Unikanie przedtuzonego gtodzenia (katabolizm)

* Suplementacja skitadnikéw odzywczych wg potrzeb pacjenta




Skladowe diety

zawieraja zawierajq
biatko naturalne biatko ekwiwalent

zawierajg
biatko naturalne



Zawartos¢ aminokwasow w zywnosci

Aminokwas % udziataaw |% udziataa |% udziataaw
biatku w biatku biatku
produktow warzyw owocow
zbozowych,
mleka,
produktow
mlecznych

Fenyloalanina 5% 3-4% 3%

Tyrozyna 5% 3-4% 3%

Leucyna 10-11% 3-6% 9%

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

|zoleucyna 4-6% 3-5% 3-4%

Metionina 2-3% 1% 1%




Sktadowe diety:
Dozwolone produkty naturalne

* warzywa, owoce
* ziemniaki
e ograniczone ilosci produktow zbozowych

* mleko modyfikowane w 1 -2 roku zycia (scisle
okreslona ilos¢)

* tluszcze zwierzece i roslinne
e cukier i pochodne
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Sktadowe diety:
Zywnos¢ niskobiatkowa

* Zrédto energii z weglowodanéw ztozonych (wspomaga
anabolizm, wzrost organizmu, zapobiega gtodowi)

e Zawartosc¢ biatka 10-20 krotnie nizsza niz w

produktach tradycyjnych q

« Zywnos$¢ niskobiatkowa nie jest refundowana ceny :
» chleba PKU 350g — 7,3 PLN
> butki PKU 200g - 5,5 PLN
» makaron PKU  250g- 6,3 PLN




Sktadowe diety:
Preparaty specjalistyczne biatkozastepcze

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

—E
3
Przygotowanie preparatu: .‘ﬂ

* maskowanie smaku - mozna t3czyc z herbatg,
sokiem, dzemem, galaretka, cukrem waniliowym,
ketchupem, proszkiem smakowym)

* osmolalnos¢ wysoka (wtasciwe rozcieniczenie)

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

e o




Skutki zle zbilansowanej diety z ograniczeniem biatka
naturalnego i/lub okreslonego aminokwasu

nadmierna podaz energii -nadwaga, otytos¢

niedostateczna podaz energii, biatka i/lub okreslonego
aminokwasu — zahamowanie rozwoju
psychoruchowego, wzrost katabolizmu, acrodermatitis
enteropatica like syndrom

niedobory sktadnikéw mineralnych np. Fe, Ca -
osteopenia (osteoporoza), niedokrwistosc, ostabienie
koncentracji

za wysoka zawartosc¢ okreslonego aminokwasu —
przewlekte dziatanie podwyzszonego stezenia w
ustroju, zaburzenia neurologiczne, gorsze rokowanie



Leczenie dietetyczne w :

e Zaburzeniach metabolizmu aminokwasow, defekcie
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych

e Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasow
ttuszczowych

e Zaburzeniach metabolizmu weglowodanéw




Zaburzenia mitochondrialnego utleniania
kwasow ttuszczowych (FAOD)

 Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA Sreniotancuchowych
kwasow ttuszczowych (MCADD)

* Deficyt dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-CoA
dtugotancuchowych kwasow ttuszczowych (LCHADD)

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



Zaburzenia mitochondrialnego utleniania kwasow ttuszczowych

Cel leczenia:

* Zminimalizowanie utleniania kwasdow ttuszczowych i utrzymanie
rownowagi metabolicznej poprzez:

* regularne zywienie
* unikanie przedtuzonego gtodzenia

* diete o zmodyfikowanym sktadzie ttuszczu (nie dotyczy MCADD);
J LCT, MCT, wysoki udziat CHO

» Zapobieganie stanom dekompensacji metabolicznej (skrobia kukurydziana)
e Zbilansowanie diety dla wieku

* Optymalny rozwoj psychoruchowy

e Zapobieganie odlegtym skutkom przebiegu choroby



Orientacyjna dzienna podaz MCFA

w diecie dla oséb z deficytem LCHAD/VLCAD

wiek Energia MCT MCT
kcal 15% E 20% E
g g
2 lata 1200 21 28
3 lata 1300 23 30
4 |ata 1400 25 33
5 lat 1500 26 35
6 lat 1600 28 38
7 lat 1700 30 40
8 lat 1800 32 42
9 |at 1900 34 45
20 lat 2400 42 56




<_\.

I ——
MCT OIL MODULE -

Olej MCT

certyfikowany

dostepny na wniosek o
import docelowy

wystandaryzowany sktad
C6-C10 oraz C8:C10

oleje MCT ogdlniedostepne
niezalecane



Zaburzenia mitochondrialnego utleniania
kwasow ttuszczowych

Zasady leczenia dietetycznego:

« W MCADD dieta jak dla dzieci zdrowych ( bez wtaczania
MCT)

e W LCHADD i VLCADD ograniczenie LCT <10%E i wigczenie
MCT 15-20%E

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

* Niezwloczne wdrozenie w domu lub szpitalu postepowania
yemergency regimens” jest niezbednym elementem
zapobiegajacym dekompensacji metabolicznej i/lub Smierci



Leczenie dietetyczne w :

e Zaburzeniach metabolizmu aminokwasow, defekcie
cyklu mocznikowego i acyduriach organicznych

e Zaburzeniach mitochondrialnego utleniania kwasow
ttuszczowych

e Zaburzeniach metabolizmu weglowodanéw




Zaburzenia metabolizmu weglowodanow

Wrodzona wada
metabolizmu

Gtowne zatozenia leczenia

Galaktozemia

Max. wykluczenie galaktozy

Fruktozemia

Max. wykluczenie fruktozy (sacharozy, sorbitolu,
inuliny, fruktooligosacharydéw)

Glikogenozy : I3, Ib

z ograniczeniem galaktozy i fruktozy, zalecane
regularne positki, weglowodany ztozone, surowa
skrobia kukurydziana w indywidualnych dawkach

Glikogenozy : lll, VI, IX

zwiekszona podaz biatka, zalecane weglowodany
ztozone (w kazdym positku), z ograniczeniem
cukrow prostych i ttuszczow nasyconych




Zaburzenia metabolizmu weglowodanow

Cel leczenia:

Utrzymanie stanu rownowagi biochemicznej poprzez:

zapobieganie incydentom hipoglikemii

e ograniczenie podazy wybranych weglowodanow prostych
e zbilansowanie diety do wieku

e optymalny rozwdj psychoruchowy

e zapobieganie odlegtym skutkom przebiegu choroby



Zaburzenia metabolizmu weglowodanow

Zasady leczenia obejmuja:
— regularne zywienie (takze w nocy)

— ograniczenie/wykluczenie weglowodanéw
prostych (galaktoza/fruktoza/sacharoza)

— suplementacje witaminowo-mineralna
(wapni/witamina C/wit. z gr. B/ kwas foliowy)

— modyfikacji szczegotowej diety wedtug
wskazan(np. podazy biatka, ttuszczow nasyconych

itp.)



Sytuacje szczegolne (Emergency)
u dorostych pacjentow z wwm

cigza, porod i potog

operacja, uraz, sanacja

infekcje z wymiotami i/lub biegunksa, goraczka
brak taknienia, odmowa jedzenia, anoreksja
bole miesniowe
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Niezwtoczna podaz ENERGII



Monitorowanie leczenia dietetycznego
u pacjentow z wwm

Wizyty kontrolne
— Indywidualnie w zaleznosci od przebiegu choroby
(sSrednio- 3-4 x w roku)
Ocena parametrow wyrownania metabolicznego dla wwm
Wywiad, ocena i modyfikacja diety (3 dniowe raporty)
Ocena stanu odzywienia
Ocena antropometryczna




Dziekuje za uwage



