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Acydurie organiczne

• Heterogenna grupa wwm

• Wykrywane poprzez analizę profilu kwasów organicznych w 
moczu/krwi metodą GC/MS

• Akumulacja mono-, di- i/lub trikarboksylowych kwasów oraz 
koenzymu A, estrów karnityny i/lub glicyny

• Wykrywane obecnie poprzez badania przesiewowe noworodków 



Wtórne przyczyny MMA

ŻYWIENIOWE

- osoby  na ścisłej diecie wegetariańskiej lub 
wegańskiej

- dzieci karmione piersią przez matki wegetarianki
lub z zaburzeniem metabolizmu witaminy B12

- zmniejszona absorpcja jelitowa (u starszych 
dzieci lub dorosłych)



Genetyczne przyczyny MMA

Zaburzenia absorpcji lub transportu  kobalaminy
- wrodzony deficyt czynnika wewnętrznego
- zaburzenie  transportu kobalaminy w   

enterocytach (zespół Imerslund-Gräsbecka)
- deficyt haptokoryny
- deficyt transkobalaminy
- deficyt receptora transkobalaminy



Genetyczne przyczyny MMA

Zaburzenia konwersji MMA-CoA
- deficyt mutazy metylomalonylo-CoA
- deficyt epimerazy metylomalonylo-CoA

Zaburzenia wewnątrzkomórkowej utylizacji kobalaminy
- złożony deficyt AdoCbl i MeCbl
- deficyt AdoCbl

Atypowe MMA z encefalomiopatią
- SUCLG1, ligaza sukcynylo-CoA, podjednostka alfa
- SUCLA2, ligaza sukcynylo-CoA , podjednostka z ADP



Obraz kliniczny  MMA i PA

Postać Objawy

Ostra 
noworodkowa

Zespół ciężkiej intoksykacji, 
encefalopatia metaboliczna, brak 
łaknienia, wymioty, wiotkość, bezdechy, 
niewydolność wielonarządowa

Ostra nawracająca Nawracające dekompensacje 
metaboliczne (kryzy) z kwasicą

Przewlekła 
postępująca

Opóźnienie rozwoju psycho-ruchowego, 
słaby rozwój fizyczny, wiotkość

Powikłania odległe Upośledzenie umysłowe, deficyty 
neurologiczne, niewydolność nerek 
(MMA), kardiomiopatia, zapalenie 
trzustki
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Diagnostic Approach

1. MMA and characteristic other organic acids in urine ↑

2. Normal plasma homocysteine

3. No nutritional/absorptive B12 deficiency

 test B12 responsiveness 

 enzymatic work-up



Deficyt kobalaminy C (cblC)

• MMA z homocystynurią

• Najczęstszy defekt wewnątrzkomórkowego metabolizmu 

kobalaminy

• Warianty w genie MMACHC 

• Early lub late onset

• Przebieg kliniczny: bezobjawowy, ostry, wolno postępujący

• Objawy: neuropsychiatryczne, zakrzepowo-zatorowe, nerkowe
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