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Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentow
z wrodzong wada metabolizmu (wwm)

« WWM s3 rozpoznawane na podstawie nieprawidtowego wyniku badania przesiewowego
noworodkow (NBS)

* 75% wwm jest zwigzanych z leczeniem dietetycznym (podstawowy element terapii)

Leczenie dietetyczne:
e wymaga czujnosci, wnikliwosci i opieki wykwalifikowanego dietetyka
* wspotpracy zespotu interdyscyplinarnego




Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentow
z wrodzong wadg metabolizmu

e Zaburzenia metabolizmu aminokwaséw (MSUD, TYR t.1, HCU),
defekt cyklu mocznikowego, acydurie organiczne (MMA,PA,
IVA, GA1l)

e Zaburzenia mitochondrialnego utleniania kwasow
ttuszczowych (deficyt LCHAD, deficyt VLCAD)

* Zaburzenia metabolizmu weglowodandw (GALT, GSD)

i i
dukadja Rozwoj I FPolska Matki i Dziecka



Przyktadowe roznice w zasadach postepowania dietetycznego

Osoba zdrowa

* Regularne karmienie z
dtuzszg przerwg nocng

* Urozmaicone zywienie w
oparciu o wszystkie
produkty spozywcze

 Zywienie normokaloryczne

* Ujemny bilans
energetyczny jest
mozliwy—bez zagrozenia
dla zdrowia/zycia

Osoba z wwm

Regularne karmienie w dzien

Z przerwg nocy 6-10h

Urozmaicone zywienie w oparciu
o produkty dozwolone z wyliczong

iloscig na dobe
Zywienie czesto o Mkalorycznosci
Ujemny bilans energetyczny

nie jest mozliwy— bez zagrozenia

dla zdrowia/zycia



Niedobor lub nadmiar energii i sktadnikdw pokarmowych w pozywieniu
powoduje zachwianie homeostazy procesow metabolicznych
zachodzacych w organizmie,

Osoba zdrowa Osoba z wwm

e ktore w okresie wzrostui * ktore w okresie wzrostu i
rozZwoju organizmu moze roZWOju oraz

wptywac nie tylko na w dorostosci moze
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okresie mtodzienczym ostrych objawow chorot?y
lecz takze moze ym, lub wzrost ryzyka rozwoju
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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)
BT e @ Bl s




Skladowe diety

zawieraja zawierajq
biatko naturalne biatko ekwiwalent

zawierajg
biatko naturalne
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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

Zasady leczenia dietetycznego:
« W MCADD dieta jak dla osob zdrowych ( bez wtaczania MCT)

* 30-35% Energii z ttuszczu
* weglowodany ztozone, regularne positki

 WLCHADD i VLCADD
* ograniczenie LCT <10%E
* wigczenie MCT 15-20%E (olej MCT, MCT Procal, Liquigen)

* suplementacja PUFA (olej sojowy/z orzecha wtoskiego) w dawce indywidualnej
(5-15ml/d)

* suplementacja DHA (indywidualnie)
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Zaburzenia metabolizmu weglowodanow

Wrodzona wada Gtowne zatozenia leczenia
metabolizmu

Galaktozemia wykluczenie galaktozy

Glikogenozy : 13, 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
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Leczenie dietetyczne przez cate zycie
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Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentéw
z wrodzong wadga metabolizmu

Dzienne zapotrzebowanie na sktadniki odzywcze

* Energia
* Wog zatozen dla wwm dla wieku (1800-2800 kcal)
* |ub w zakresie normy dla oséb zdrowych

Biatko ( utrzymanie zerowego bilansu azotowego)
* Podaz > min. bezpiecznej wartosci wg FAO/WHO/UNU >16r.2- 0,84-0,87 g/kg/d
* |ub w zakresie normy dla oséb zdrowych

Ttuszcz

* wg zatozen dla wwm dla wieku
* |ub norma jak dla oséb zdrowych

Weglowodany

* wg zatozen dla wwm dla wieku
* |ub normy dla zdrowych

Witaminy/sktadniki mineralne — wg norm dla zdrowych
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Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentow z
wrodzong wada metabolizmu

Cel

e utrzymanie rownowagi metabolizmu poprzez;

e odpowiednig podaz energii

* unikanie przedtuzonego gtodzenia

e zapobieganie dekompensacji metabolicznej
(katabolizmowi biatka, lipolizie kwaséw ttuszczowych,

hipoglikemii)

e odpowiedni, indywidualny sktad i proporcje sktadnikow

diety
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Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentéw
z wrodzong wadg metabolizmu

Zagrozenia dla compliance/adherence

e opuszczanie positkdw (praca, brak faknienia, przedtuzona
przerwa nocna, {,przekonania o potrzebie diety)

e odchudzanie } bez odpowiedniego
* fitness/sitownia zabezpieczenia energetycznego

* nieprawidtowy sktad diety/ryzyko niedoboréw
sktadnikow odzywczych

* problemy zdrowotne (zaparcia, luzne stolce, bdle
brzucha, nudnosci, odruchy wymiotne)

e
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Sytuacje szczegdlne (Emergency) u dorostych pacjentéow
Z Wwm

* cigza, porod i potog
* operacja, uraz, sanacja

* infekcje z wymiotami i/lub biegunkg, goraczka
* brak taknienia, odmowa jedzenia, anoreksja
* bole miesniowe

Niezwioczna podaz ENERGII
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Kontynuacja leczenia dietetycznego u dorostych pacjentow z
wrodzong wada metabolizmu

Monitorowanie

* Ocena kliniczna i biochemiczna
e ocena/wsparcie dietetyczne
* ocena/wsparcie psychologiczne
* grupy wsparcia towarzystw pacjenckich

Ze wzgledu na mozliwosc wystgpienia nieznanych poznych
nastepstw, wszyscy pacjenci powinni by¢ obserwowani przez
cate zycie.
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Dziekuje za uwage
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