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.Mdzgowe" acydurie organiczne

* acyduria glutarowa typu 1

» acyduria L-2-hydroksyglutarowa
» acyduria D-2-hydroksyglutarowa
» encefalopatia etylomalonowa...



GA 1l

Pierwszy opis w 1975 - Goodman S.I.

Deficyt dehydrogenazy mitochondrialnej
flawoproteiny glutarylo-CoA

Kodowane] przez gen GCDH z locus 19p13.2
>200 mutacji opisanych
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Produkcja glutarylokarnityny i jej

usuwanie z moczem redukuje ilosé

karnityny — waznej substancji w
ustroju.
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Glutarylokarnityna zmniejsza pule karnityny w organizmie.
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Karnityna jest niezbedna do

produkcji energii dla wszystkich

narzgdow/uktadow .
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Obnizenie stezenia karnityny zaburza proces
produkcji energii.

TEMPLE



Kryzy metaboliczne

Gromadzenie kwasow organicznych i deficyt karnityny
nasila sie zwlaszcza podczas kryz metabolicznych.
Czynniki prowokujgce ujawnienie sie kryz metabolicznych w

GAl:

Przedtuzone gtodzenie

Gorgczka, infekcje np.: biegunka wirusowa
Szczepienia

Zabiegi operacyjne / ze znieczuleniem

Niedozywienie / niedostateczna podaz kaloryczna

Stany jw. wzmozonego katabolizmu:

Wowczas metabolity: glutarylo-CoA, kwasy glutarowy i 3-

hydroxyglutarowy pochodzg z biatek obecnych w miesniach
organizmu cztowieka.
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Obraz kliniczny
acydurii glutarowej typu 1

» makrocefalia (moze byé¢ prenatalnie wykrywana)

» ostra encefalopatia: w 6-18 m.z. podczas
infekcji/szczepienia pogorszenie stanu
klinicznego z wymiotami, sennoscia, objawami
neurologicznymi (dystonia, wzmozone napiecie)

* przebieg przewlekty neurodegeneracyjny:
choreoatetozy, drgawki

* late-onset form: demencja, drzenia, padaczka
[Boy N et al., 2017]



Zasady leczenia

» L-karnityna min. 100 mg/kg/d
> dieta z ograniczeniem Lys i Trp (wczesnie)

> leczyé kryzy

Rokowanie zalezy od czasu (via, mem 20127:
» rozpoznania
> rozpoczecia leczenia
> wtasciwej interwencji w kryzach



Zatozenia leczenia dietetycznego GA 1

Uzasadnieniem dla leczenia dietetycznego u przed
objawowych pacjentéw jest zmniejszenie produkcji
kwasu glutarowego i 3-hydroksyglutarowego
poprzez:

+ diete z ograniczeniem biatka (lizyny i tryptofanu)

» wiaczenie preparatéw biatkozastepczych (import

docelowy)

» zapobieganie stanom katabolizmu (unikanie
przedtuzonego gtodzenia, wysoka podaz kalorii w
czasie infekcjil)

» zbilansowanie wartosci energetycznej i odzywczej
diety w poszczegdlnych etapach rozwoju dziecka



Monitorowanie leczenia dietetycznego w GA 1

* rozwdj fizyczny

» wskazniki stanu odzywienia

+ stezenie aminokwasow w osoczu (lys, trp)
» stezenie karnityny w osoczu

» wartosc energetyczna i odzywcza diety
(udziat biatka ekwiwalentu)
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Praktyczne wskazéowki w ® ::i.....
GAl

Bezobjawowi pacjenci z nieprawidtowym wynikiem
NBS, w okresie okolodiagnostycznym muszg
otrzymac wystarczajaca (duzg) ilosc kalorii

Bezzwitoczne leczenie dietetyczne jest konieczne

Proporcja preparatu z mlekiem kobiecym zalezy od
aktualnych stezen Liz i Try w osoczu

Zaréwno za wysokie, jak i za niskie stezenia Liz Try,
moga powodowac zaburzenia neurologiczne

HE i LE mogQa prezentowac ciezkie objawy kliniczne



