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Kurs POWER

„Charakterystyka biochemiczna i kliniczna 
wrodzonych zaburzeń aminokwasów –

diagnostyka różnicowa”



Acyduria glutarowa typu I



• Deficyt  dehydrogenazy glutarylo-CoA (GCDH) →
Akumulacja: kwasu glutarowego, 3-OH-glutarowego i 
glutakonowego oraz glutarylokarnityny

• Dziedziczenie AR, gen GCDH (19p13.2)

• Częstość 1:100,000 urodzeń 

– Częściej: m.in. społeczności Amiszów, Oji-Cree /Kanada/, 
Lumbee /USA/
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Noworodki: gł. bezobjawowe, często makrocefalia, u części – hipotonia, niepokój

Bez leczenia: ostra kryza encefalopatyczna 3-36 mż (przy infekcji gorączkowej, 
szczepieniu, interwencji chirurgicznej): hipotonia, utrata osiągniętego rozwoju 
ruchowego, drgawki (obustronne uszkodzenie prążkowia), wtórna dystonia, 
podoponowe i dosiatkówkowe wylewy, rzadko - hipoglikemia i kwasica. 

>6rż i dzieci leczone - ryzyko kryzy encefalopatycznej maleje

Część pacjentów rozwija hipotonię i dystonię niezależnie od wystąpienia kryzy

Rokowanie zależy od czasu postawienia rozpoznania i wprowadzenia leczenia 
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Diagnostyka: 
• Biochemiczna:

– Profil kwasów organicznych w moczu: kwas glutarowy, 3-OH-glutarowy, 
– Karnityna: obniżenie
– Profil acylokarnityn: podwyższenie C5DC 

• Badania molekularne

Leczenie: 
• Karnityna 100mg/kgmc
• Protokół „emergency”
• Dieta z ograniczeniem lizyny i tryptofanu (uwaga na ew niedobór 

tryptofanu!)
• Jak długo?
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„Glutaric acidemia type I: outcomes before and after
expanded newborn screening”

Viau K. et al. Mol Genet Metab 2012.

Prawidłowy Nieprawidłowy

1. Oral motor/feeding function
(nieprawidłowa – pacjent wymaga PG lub nie jest w stanie jeść stosownie do wieku)
Rozpoznani przed NBS 2 (22%) 7 (78%)

Rozpoznani w ramach NBS 9 (90%) 1 (10%)

2. Gross motor function
(nieprawidłowa – pacjent wymaga wózka inwalidzkiego lub in. sprzętu przy chodzeniu)
Rozpoznani przed NBS 2 (22%) 7 (78%)

Rozpoznani w ramach NBS 9 (90%) 1 (10%)

3. Dystonia 

(nieprawidłowe ruchy – obecność nieprawidłowych ruchów mimowolnych)
Rozpoznani przed NBS 2 (22%) 7 (78%)

Rozpoznani w ramach NBS 8 (90%) 2 (10%)
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„Przesiew noworodkowy metodą tandem MS 

jest najkorzystniejszą interwencją, aby 

zapobiegać nieodwracalnemu uszkodzeniu 

mózgu u pacjentów z GA1”

[Heringer J et al., JIMD 2015] 



Badania przesiewowe noworodków
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• Pacjenci bezobjawowi z nieprawidłowym wynikiem badania 
przesiewowego noworodków powinni, już w okresie prowadzonej 
diagnostyki otrzymać zadowalającą (tj wysoką) podaż kalorii

• Szybkie wprowadzenie leczenia dietetycznego jest niezbędne 

• Proporcja preparatów bez lizyny i innych źródeł białka naturalnego 
zależy od bieżących wyników stężeń LYS i TRP w osoczu

• Zarówno zbyt wysokie jak i zbyt niskie stężenia LYS i TRP są 
niepożądane jako dające konsekwencje neurologiczne

Practical conclusions in GA1Acyduria glutarowa typu I



Dziękuję za uwagę!


