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Acyduria metylomalonowa — deficyt mutazy Acyduria propionowa - deficyt karboksylazy

metylomalonylo CoA propionylo CoA
Przesiew noworodkowy Przesiew noworodkowy
C3 —propionylokarnityna T C3 —propionylokarnityna
C4 DC- metylomalonylokarnityna T C4 DC- metylomalonylokarnityna T
J karnityna; J karnityna;

! !

Profil kwaséw organicznych w moczu

* Kwas metylomalonowy T M

* Kwas metylocytrynowy T

Kwas 3-OH-propionowy

Kwas 2-Metyl-2,3-dihydroksymastowy

Profil kwasow organicznych w moczu
* Kwas metylocytrynowy T

* Kwas 3-OH-propionowy T

* Propionyloglicyna T

Profil aminokwasow w osoczu Profil aminokwasow w osoczu
NORMA ™ glicyna
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Wywiad:
. - Cll PI SN w 39Hbd, masa ciata 3700g, dtugos¢ 54cm, obwdd gtowy 36cm, 9pkt w skali Apgar
P a CJ e n t 1 - Wypisane do domu w 3dz.
Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy w 3dz i 20dz > WEZWANIE

Profil acylokarnityn:
- C3 karnityna 10,13umol/I (N<9,50)
- CO karnityna 15,5umol/I;




Wywiad:
- Cll PI SN w 39Hbd, masa ciata 3700g, dtugos¢ 54cm, obwadd gtowy 36cm, 9pkt w skali Apgar

P a Cj e n t 1 - Wypisane do domu w 3dz.

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy w 3dz i 20dz > WEZWANIE

Stan ogdlny: dobry Profil acylokarnityn:
Badania podstawowe: - C3karnityna 10,13umol/I (N<9,50)

- bez pancytopenii, ketonurii, - 155 "
- amoniak 103 umol/I, - arnityna 15,5umol/l;

- witamina B12 216pg/ml.
- kwas mlekowy 4 > 6 = 3,4 mmol/I.

Badania obrazowe:

ECHO: niewielki ubytek przegrody
miedzykomorowej czesci okotobfoniastej
oraz drozny otwor owalny

USG GLOWY: cechy nienasilonej
waskulopatii soczewkowo-prazkowiowej
USG J.BRZUSZNEJ: zdwojenie ukm nerki
lewej z niewielkim poszerzeniem dolnej
miedniczki.



Wywiad:

Pacjent 1 -

Wypisane do domu w 3dz.

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy w 3dz i 20dz > WEZWANIE

Stan ogolny: dobry

Badania podstawowe:

- bez pancytopenii, ketonurii,

- amoniak 103 umol/I,

- witamina B12 216pg/ml.

- kwas mlekowy 4 > 6 = 3,4 mmol/I.

Badania obrazowe:

ECHO: niewielki ubytek przegrody
miedzykomorowe] czesci okotobtoniastej
oraz drozny otwdr owalny

USG GLOWY: cechy nienasilonej
waskulopatii soczewkowo-prazkowiowej
USG J.BRZUSZNEJ: zdwojenie ukm nerki
lewej z niewielkim poszerzeniem dolnej
miedniczki.

Profil acylokarnityn:
- C3 karnityna 10,13umol/I (N<9,50)
- CO karnityna 15,5umol/I;

Aminoacidogram:

- homocysteina 6,3umol/I (N 3,3-8,3
umol/I)

- Cll PI SN w 39Hbd, masa ciata 3700g, dtugos¢ 54cm, obwadd gtowy 36cm, 9pkt w skali Apgar

Profil kwasow organicznych moczu
metoda GCMS:

- znacznie podwyzszone wydalanie kwasu
metylomalonowego, podwyzszone kwasu
metylocytrynowego i 3-
hydroksypropionowego.



Wywiad:
- Cll PI SN w 39Hbd, masa ciata 3700g, dtugos¢ 54cm, obwdd gtowy 36cm, 9pkt w skali Apgar
Wypisane do domu w 3dz.

Pacjent 1 -

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy w 3dz i 20dz > WEZWANIE

Stan ogolny: dobry

Badania podstawowe:

- bez pancytopenii, ketonurii,

- amoniak 103 umol/I,

- witamina B12 216pg/ml.

- kwas mlekowy 4 - 6 - 3,4 mmol/I.

Badania obrazowe:

ECHO: niewielki ubytek przegrody
miedzykomorowej czesci okotobtoniastej
oraz drozny otwdr owalny

USG GLOWY: cechy nienasilonej
waskulopatii soczewkowo-prazkowiowej
USG J.BRZUSZNEJ: zdwojenie ukm nerki
lewej z niewielkim poszerzeniem dolnej
miedniczki.

Profil acylokarnityn:
- C3 karnityna 10,13umol/I (N<9,50)
- CO karnityna 15,5umol/I;

Aminoacidogram:

- homocysteina 6,3umol/I (N 3,3-8,3
umol/I)

Profil kwasow organicznych moczu
metoda GCMS:

- znacznie podwyzszone wydalanie kwasu
metylomalonowego, podwyzszone kwasu
metylocytrynowego i 3-
hydroksypropionowego.

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I
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Test z witaming B12:

Przed:

- 4142 umol/mmol/kreatyniny
- 5170 umol/mmol/kreatyniny
- 1540 umol/mmol/kreatyniny
Po:

- 135 umol/mmol/kreatyniny
- 126 umol/mmol/kreatyniny
- 165 umol/mmol/kreatyniny

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I



Pacjent 1

Test z witaming B12:
Przed:

- 4142 umol/mmol/kreatyniny
- 5170 umol/mmol/kreatyniny
- 1540 umol/mmol/kreatyniny
Po:

- 135 umol/mmol/kreatyniny
- 126 umol/mmol/kreatyniny
- 165 umol/mmol/kreatyniny

Inny pacjent
Test z witaming B12:

Przed:

- 5286 umol/mmol/kreatyniny
- 4059 umol/mmol/kreatyniny
- 4064 umol/mmol/kreatyniny
Po:

- 4286 umol/mmol/kreatyniny
- 3758 umol/mmol/kreatyniny
- 4053 umol/mmol/kreatyniny

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I
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Test z witaming B12:

Przed:

- 4142 umol/mmol/kreatyniny
- 5170 umol/mmol/kreatyniny
- 1540 umol/mmol/kreatyniny
Po:

- 135 umol/mmol/kreatyniny
- 126 umol/mmol/kreatyniny
- 165 umol/mmol/kreatyniny

Badania molekularne:
Potwierdzenie rozpoznania

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I



Leczenie:
Dieta z ograniczeniem podazy Met, Tre, Val i ILE / z ograniczeniem biatka naturalnego

Pa CJ en t 1 Podaz doustna karnityny

Podaz Hydroksykobalaminy sc
Kontrola metaboliczna

Profilaktyka dekompensacji metabolicznych /katabolizmu

Test z witaming B12:

Przed:

- 4142 umol/mmol/kreatyniny
- 5170 umol/mmol/kreatyniny
- 1540 umol/mmol/kreatyniny
Po:

- 135 umol/mmol/kreatyniny
- 126 umol/mmol/kreatyniny
- 165 umol/mmol/kreatyniny

Badania molekularne:
Potwierdzenie rozpoznania

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I



Leczenie:
- Dieta z ograniczeniem podazy Met, Tre, Val i ILE / z ograniczeniem biatka naturalnego

Pa CJ en t 1 - Podaz doustna karnityny

- Podaz Hydroksykobalaminy sc
Kontrola metaboliczna

Profilaktyka dekompensacji metabolicznych /katabolizmu

Test z witaming B12: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
Przed: -/ zmienne C3 karnityny metoda GCMS:
- 4142 umol/mmol/kreatyniny ) -
. . . Stezeni t
- 5170 umol/mmol/kreatyniny Aminoacidogram: ezemim“;f/snlioTErZ;:‘ni:ynowego
- i - Monitorowanie stezen 6000 Test z hydroksykobalaming
umol/mmol/kreatyniny
Po: eliminowanych aminokwaséw 5000 5170
- 135 umol/mmol/kreatyniny - Monitorowanie ew innych 00 -
. niedoboréw aminokwasowych
- 126 umol/mmol/kreatyniny 2010 =
, 1000
-165 umol/mmol/kreatyniny 0 62
A Y, A RN N 4
N N N N &
Badania molekularne: A A
: D A R A S

Potwierdzenie rozpoznania

Rozpoznanie: Acyduria metylomalonowa I



Pacjent 1

Stezenie kwasu metylomalonowego umol/mol kreatyniny
badania kontrolne
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Glicyna:

[N 123-319 umol/I]

Alanina:

[N 182-552 umol/I]
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Pacjent 1
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Walina 144-269;
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Metionina 12-32;

Izoleucyna 34-84.
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Wywiad:
- Cl (zakazenie uktadu moczowego u matki) Pl CC (utozenie odgieciowe) w 37Hbd, masa ciata 3220g,

P a CJ e n t 2 dtugosé¢ 53cm, obwdd gtowy 35cm, 10pkt w skali Apgar, po porodzie: hipoglikemia (20-23-53mg/dI

- glukoza iv, z6ttaczka, trudnosci w przystawianiu do piersi, krotkie wedzidetko jezyka (= plastyka)

- wypisany do domu w 9dz
Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy = WEZWANIE

Profil acylokarnityn:
- C3 karnityna 10,7umol/I (N<9,50)




Wywiad:

- Cl (zakazenie uktadu moczowego u matki) Pl CC (utozenie odgieciowe) w 37Hbd, masa ciata 3220g,

P a CJ e n t 2 dtugos¢ 53cm, obwdd gtowy 35cm, 10pkt w skali Apgar, po porodzie: hipoglikemia (20-23-53mg/dlI

- glukoza iv, zéttaczka, trudnosci w przystawianiu do piersi, krotkie wedzidetko jezyka (= plastyka)
- wypisany do domu w 9dz
Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy - WEZWANIE

- — Py T WY e———

Stan ogdlny: Profil acylokarnityn:
- dobry - C3 karnityna 10,7umol/I (N<9,50)

Badania podstawowe:

- Bilirubina - podwyzszona

- morfologia, gazometria, chemia,
amoniak, mocz ogdlny - prawidtowe

Badania obrazowe:
- Bez specyficznych zmian



Wywiad:

- Cl (zakazenie uktadu moczowego u matki) Pl CC (utozenie odgieciowe) w 37Hbd, masa ciata 3220g,

P a CJ e n t 2 dtugos¢ 53cm, obwdd gtowy 35cm, 10pkt w skali Apgar, po porodzie: hipoglikemia (20-23-53mg/dlI

- glukoza iv, zéttaczka, trudnosci w przystawianiu do piersi, krotkie wedzidetko jezyka (= plastyka)
- wypisany do domu w 9dz
Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy > WEZWANIE

Stan ogdlny: Profil acylokarnityn: Profil kwasow organicznych moczu
- dobry - C3 karnityna 10,7umol/I (N<9,50) metoda GCMS:
- podwyzszony poziom kwasu
Badania podstawowe: metylocytrynowego oraz oznaczono slad
o o . . propionyloglicyny, kwas metylomalonowy
- Bilirubina - podwyzszona Aminoacidogram: W normie
- morfologia, gazometria, chemia, - homocysteina 9,1 umol/I (N 3,3-8,3
amoniak, mocz ogdlny - prawidtowe umol/I)

Badania obrazowe:
- Bez specyficznych zmian



Wywiad:
- Cl (zakazenie uktadu moczowego u matki) Pl CC (utozenie odgieciowe) w 37Hbd, masa ciata 3220g,

P a CJ e n t 2 dtugosé¢ 53cm, obwdd gtowy 35cm, 10pkt w skali Apgar, po porodzie: hipoglikemia (20-23-53mg/dI

- glukoza iv, z6ttaczka, trudnosci w przystawianiu do piersi, krotkie wedzidetko jezyka (= plastyka)

- wypisany do domu w 9dz
Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy = WEZWANIE

Stan ogolny: Profil acylokarnityn: Profil kwasow organicznych moczu

- dobry - C3 karnityna 10,7umol/I (N<9,50) metoda GCMS:
- podwyzszony poziom kwasu
metylocytrynowego oraz oznaczono slad

Badania podstawowe: : .
propionyloglicyny, kwas metylomalonowy

- Bilirubina - podwyzszona Aminoacidogram: W normie
- morfologia, gazometria, chemia, - homocysteina 7,2 umol/I (N 3,3-8,3
amoniak, mocz ogdlny - prawidtowe umol/l)

Badania obrazowe:
- Bez specyficznych zmian

Rozpoznanie: Acyduria propionowa I



Postepowanie:

Zalecenia terapeutyczne: zalecenia dietetyczne, L-karnityna, witamina D

[ ] .
Pa CJ e n t 2 . Profilaktyka dekompensacji metabolicznych

Wizyty kontrolne w osrodku metabolicznym (Kontrola rozwoju somatycznego, psychoruchowego,
badania podstawowe, metaboliczne, kontrola dietetyczna)

Kontrola specjalistyczna: kardiologiczna, psychologiczna, neurologiczna

Rozpoznanie: Acyduria propionowa




Pacjent 2 -

Badania podstawowe:

Morfologia
Gazometria
Amoniak

Inne
Witamina B12

Badania molekularne:

- Potwierdzity rozpoznanie

Postepowanie:

Profilaktyka dekompensacji metabolicznych

Profil acylokarnityn:

N zmienne C3 karnityna

Aminoacidogram:

Monitorowanie stezen
eliminowanych aminokwaséw

Monitorowanie ew innych
niedoboréw aminokwasowych

Zalecenia terapeutyczne: zalecenia dietetyczne, L-karnityna, witamina D

Wizyty kontrolne w osrodku metabolicznym (Kontrola rozwoju somatycznego, psychoruchowego,
badania podstawowe, metaboliczne, kontrola dietetyczna)

Kontrola specjalistyczna: kardiologiczna, psychologiczna, neurologiczna

Profil kwasow organicznych moczu

metodg GCMS:
40
35
30
25
20
15
10

==@==kwas metylocytrynowy
==@==kwas 3-OH-propionowy
==@==propionyloglicyna

=@=— kwas metylomalonowy

Rozpoznanie: Acyduria propionowa




40

35

30

25

20

15

10

Pacjent 2

stezenie metabolitow w badaniu kwaséw organicznych metodg GCMS
badania kontrolne

k
C c o=
2016-06-20 2016-06-27 2017-06-05

=@==kwas metylocytrynowy

==@==kwas 3-OH-propionowy

==@==propionyloglicyna

#t(::

2017-12-20 2020-05-29

=@ kwas metylomalonowy
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Glicyna:

[N 123-319 umol/I]

Alanina:

[N 182-552 umol/I]
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Metabolizm N - )
R e TS etabolizm aminokwaséw

siarkowych rozgatezionych
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Metabolizm aminokwaséw siarkowych
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Acyduria metylomalonowa - deficyt mutazy Deficyt witaminy B12

metylomalonylo CoA

Przesiew noworodkowy
C3 —propionylokarnityna T
C4 DC- metylomalonylokarnityna
J karnityna;
J

Profil kwasow organicznych w moczu

* Kwas metylomalonowy T T

* Kwas metylocytrynowy T

* Kwas 3-OH-propionowy T

* Kwas 2-Metyl-2,3-dihydroksymastowy T

Profil aminokwasow w osoczu

Przesiew noworodkowy
C3 —propionylokarnityna N-
C4 DC- metylomalonylokarnityna N-T

N-{ karnityna;

Profil kwaséw organicznych w moczu

* Kwas metylomalonowy T

* Kwas metylocytrynowy T

* Kwas 3-OH-propionowy T

* Kwas 2-Metyl-2,3-dihydroksymastowy T

Profil aminokwasdw w osoczu
* homocysteina T

NORMA o
* __Mmetioning - norma
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Wywiad (obecnie 10,5mi):
- CIV (Cl'i Cll — poronienie) PIl SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugos¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar

[ ]
P a CJ e n t 3 - Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja

Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik prawidfowy




Wywiad (obecnie 10,5mz):
- CIV (Cl'i Cll — poronienie) PII SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugo$¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar

[
P a CJ e n t 3 - Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik prawidtowy

Badania podstawowe:

- RBC — 2,69 x10\"6/uL (N 4,2-5,5)
- Hgb-10,3g/dL (N 11-14)

- MCV — 115 fL (N 70-86)

Badania obrazowe:

- ECHO: PFO

- EEG: zmiany rozsiane

- MR madzgu: bez specyficznych zmian



Wywiad (obecnie 10,5mz):
o - CIV (Cl'i Cll — poronienie) PII SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugo$¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar
P a CJ e n t 3 - Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja
Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik prawidtowy

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
- RBC-2,69 x10\"6/uL (N 4,2-5,5) - Prawidtowy metoda GEMS:
- Acyduria metylomalonowa z nieznaczna

- Hgb-10,3 g/dL (N 11-14)
- MCV-115fL (N 70-86)

ketonurig

Badania obrazowe:

- ECHO: PFO

- EEG: zmiany rozsiane

- MR madzgu: bez specyficznych zmian



Wywiad (obecnie 10,5mz):

Pacjent 3

Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik prawidtowy

Badania podstawowe:

- RBC — 2,69 x10\"6/uL (N 4,2-5,5)
- Hgb-10,3g/dL (N 11-14)

- MCV — 115 fL (N 70-86)

Badania obrazowe:

- ECHO: PFO

- EEG: zmiany rozsiane

- MR madzgu: bez specyficznych zmian

Profil acylokarnityn:
- Prawidtowy

Aminoacidogram:
- Homocysteina 115,5 umol/I (N 3,3-8,3)
- Metionina 8,5umol/I (N 9-51)

- CIV (Cl'i Cll — poronienie) PII SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugo$¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar
- Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja

Profil kwasow organicznych moczu
metoda GCMS:

- Acyduria metylomalonowa z nieznaczna
ketonurig



Wywiad (obecnie 10,5mz):
- CIV (Cl'i Cll — poronienie) PII SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugo$¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar

[
P a CJ e n t 3 - Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja

Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik prawidtowy

Wywiad rodzinny: matka niedokrwistos¢, matka matki — niedokrwisto$¢ z niedoboru wit.B12

Badania podstawowe:

- RBC — 2,69 x10\"6/uL (N 4,2-5,5)
- Hgb-10,3 g/dL (N 11-14)

- MCV — 115 fL (N 70-86)

- Kw.foliowy >20 ng/ml (N4,6-18,7)
- Wit.B12 — 73pg/ml (N211-911)

Badania obrazowe:

- ECHO: PFO

- EEG: zmiany rozsiane

- MR madzgu: bez specyficznych zmian

Profil acylokarnityn:
- Prawidtowy

Aminoacidogram:
- Homocysteina 115,5 umol/I (N 3,3-8,3)
- Metionina 8,5umol/I (N 9-51)

Profil kwasow organicznych moczu
metoda GCMS:

- Acyduria metylomalonowa z nieznaczna
ketonurig



Wywiad (obecnie 10,5mi):
. - CIV (Cl'i Cll — poronienie) PIl SN, 39Hbd, masa ciata 3000g, dtugos¢ 50cm, 10pkt w skali Apgar
P a CJ e n t 3 - Od 7mz brak przyrostu masy ciata, regres w rozwoju psychoruchowym, hipotonia, rehabilitacja
Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik prawidfowy
Wywiad rodzinny: matka niedokrwistos¢, matka matki — niedokrwistosé¢ z niedoboru wit.B12

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
- RBC — 2,69 x10\*6/uL (N 4,2-5,5) = Prawidtowy metoda GCMS:
; Hgb — 10,3 g/dL (N 11-14) - Acyduria metylomalonowa z nieznaczng

. . . ketonurig
- MCV — 115 fL (N 70-86) Aminoacidogram:

- Kw.foliowy >20 ng/ml (N4,6-18,7) - Homocysteina 115;5| umol/I (N 3,3-8,3)
- Metioni N 9-51
- Wit.B12 — 73pg/ml (N211-911) etionina 8,5umol/I (N 9-51)

Badania obrazowe:

S ECHO: PFO

- EEG: zmiany rozsiane

- MR modzgu: bez specyficznych zmian

Rozpoznanie: Niedobor witaminy B12 I



Leczenie:
Witamina B12 im

Pa Cj e n t 3 Vegevit doustnie

rehabilitacja

Diagnostyka matki (matka karmigca piersig):

Rozpoznanie: Niedobor witaminy B12 I



Leczenie:
. . Witamina B12 im
Pa CJ e n t 3 a Vegevit doustnie
= rehabilitacja
Diagnostyka matki (matka karmiaca piersia):

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
Przed: - Prawidtowy metoda GCMS:
- RBC-2,69 x10\"6/uL (N 4,2-5,5) Przed:
i Hgb — 10,3 g/dL (N 11-14) Aminoacidogram: - Acyduria metylomalonowa z
! Przed: nieznaczng ketonurig
- MCV — 115 fL (N 70-86) : /i ) Po
. - Homocysteina 115,5 umol/I (N 3,3-8,3
- Wit.B12 — 73pg/ml (N211-911 ; i i
pg/ml ( ) - Metionina 8,5 umol/l (N 9-51) W pownerzonyrp materlale
Po: 5 oznaczony profil kwaséw
o: . . .
- RBC — 2,90 x10\"6/uL (N 4,2-5,5) _ organicznych jest prawidfowy.
- Homocysteina 8 umol/I (N 3,3-8,3) MMA- norma

- Hgb-9,9g/dL (N 11-14)
- MCV—104 fL (N 70-86)
- Wit.B12 — 1249 pg/ml (N211-911)

- Metionina 16,2 umol/I (N 9-51)

Rozpoznanie: Niedobor witaminy B12 I



Follow-up:
Po 2 mies

[ ]
P a CJ e n t 3 - Poprawa rozwoju, jeszcze opdznienie rozwoju ruchowego, nadal leki krwotwdrcze

Po roku:

- Rozwdj psychoruchowy prawidtowy

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
- RBC-5,49 x10\"6/uL (N 4,4-5,5) - Prawidtowy metoda GCMS:
) Hgb — 13,7 g/dL (N 11-14) = W powierzonym materiale
! . . . oznaczono podwyzszony poziom
_ MCV — 74.8 fL (N 73'89) AmlnoaC|dOgram. kwasu hi
, i purowego
= Wit.B12 — 392 pg/ml (N 211-911) - e &1 wmell (1] 22 e Stezenie kwasu metylomalonowego
- Metionina 15,6 umol/I (N 9-51) umol/mol kreatyniny

3000 2823 badania kontrolne

Rozpoznanie: Niedobor witaminy B12 I
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Kwas foliowy

METIONINA
THF P
")" HNT g’o"
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g Cykl
Cykl kwasu , metioniny
Witamina B12
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CYSTEINA

Rycina 1 Uproszczony schemat metabolizmu homocysteiny
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kwas
foliowy
MAT

111l adenozylotransferaza
metioniny

metionina
seryna—

S-adenozylo-metionina

(SAM)
glicyna<—
glicyna
(812) MS betaina GNMT metylotransferaza
5,10 -MTHF syntaza glicyny X-MT
metioniny sarkozyna «——

BMT

v
S-adenozylo-homocystiena I
(SAH)

MTHFR

(SAHH)- hydrolaza S-
adenozylohomocysteiny

homocysteina < +

CBS
B-syntaza cystationiny

—

ADKD
kinaza adenozyny

CTH AMP

y-liaza cystationiny

cystationina

Y

cysteina

A 4
siarczyny

SUOX
oksydaza
siarczynowa

Y

siarczany
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Wywiad:
- Cll PI CC 40Hbd, m.c 3260g, oceniony 7/8/9/9 pkt w skali Apgar, zapalenie ptuc

P a Cj e n t 4 - wypisany do domu w 7dz

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy: MET 172umol/l >553,5umol/l = WEZWANIE




Wywiad:
- Cll PI CC 40Hbd, m.c 3260g, oceniony 7/8/9/9 pkt w skali Apgar, zapalenie ptuc

P a Cj e n t 4 - wypisany do domu w 7dz

Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy: MET 172umol/l >553,5umol/l = WEZWANIE

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn:

- Morfologia: - Prawidtowy
RBC— N, MCV 106,9 fl (N87-103)

- Chemia, gazometria - prawidtowe




Wywiad:
- Cll PI CC 40Hbd, m.c 3260g, oceniony 7/8/9/9 pkt w skali Apgar, zapalenie ptuc

Pa Cj e nt 4 - wypisany do domu w 7dz

Badanie przesiewowe noworodkow:
- wynik nieprawidtowy: MET 172umol/l 553,5umol/l - WEZWANIE

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
- Morfologia: - Prawidtowy metoda GCMS:
RBC— N, MCV 106,9 fl (N87-103) - prawidtowy

- Chemia, gazometria - prawidtowe

- Kw.foliowy: >20 ng/ml (N4,6-18,7)

- Wit.B12: 300,7pg/ml (N211-911)
Aminoacidogram:
- Homocysteina 30,5 umol/I (N 3,3-8,3)
- Metionina 839,2 umol/I (N 9-51)



Wywiad:
- Cll PI CC 40Hbd, m.c 3260g, oceniony 7/8/9/9 pkt w skali Apgar, zapalenie ptuc

P a Cj e n t 4 - wypisany do domu w 7dz

Badanie przesiewowe noworodkow:

- wynik nieprawidtowy: MET 172umol/l >553,5umol/l = WEZWANIE

Badania podstawowe: Profil acylokarnityn: Profil kwaséw organicznych moczu
- Morfologia: - Prawidtowy metod3 GCMS:
RBC— N, MCV 106,9 fl (N87-103) - prawidtowy

- Chemia, gazometria - prawidtowe

- Kw.foliowy: >20 ng/ml (N4,6-18,7)

- Wit.B12: 300,7pg/ml (N211-911)

Aminoacidogram:

- Homocysteina 30,5 umol/I (N 3,3-8,3)
- Metionina 839,2 umol/I (N 9-51)

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



1. saudubray et al (Eds.), inbom Metabolic Diseases,

Wywiad: DCH 1001 007/978-3-662-49771-5_21, & Springer-Verlag Barlin Heldelberg 2015

- CIl P CC 40Hbd, m.c 326l

P a Cj e n t 4 - wypisany do domu w 7d:

Badanie przesiewowe nov

HMasma tHey

Defects of transsulfuration

100

Recommended tests
= cystathionine
- SAM, SAH

= sarcosine

- wynik nieprawidtowy: M|

15

Badania podstawowe: Profil acylo

- Morfologia: - Prawi
RBC— N, MCV 106,9 fl (N87-103)

- Chemia, gazometria - prawidtowe
- Kw.foliowy: >20 ng/ml (N4,6-18,7)
- Wit.B12: 300,7pg/ml (N211-911)

)
=
3

Aminoacidogram:
- Homocysteina 30,5 umol/I (N 3,3-8,3)
- Metionina 839,2 umol/I (N 9-51)

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



Pacjent 4

Test z pirydoksyng: - do spr w lab????
Homocysteina po 100mg p.os

- Przed - 30 umol/I

- Po - 26 umol/I

Homocysteina po 200mg p.os
- Przed - 35 umol/I
- Po - 37 umol/I

Homocysteina po 300mg p.os
- Przed - 38 umol/I
- Po - 29 umol/I

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



Pacjent 4

Test z pirydoksyng: - do spr w lab????
Homocysteina po 100mg p.os

- Przed - 30 umol/I

- Po - 26 umol/I

Homocysteina po 200mg p.os
- Przed - 35 umol/I
- Po - 37 umol/I

Homocysteina po 300mg p.os
- Przed - 38 umol/I
- Po - 29 umol/I

Posta¢ odpowiadajgca na pirydoksyne:

to obnizenie stezenia homocysteiny o min 30%

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



Pacjent 4

Test z pirydoksyng: - do spr w lab????
Homocysteina po 100mg p.os

- Przed - 30 umol/I

- Po - 26 umol/I

Homocysteina po 200mg p.os
- Przed - 35 umol/I
- Po - 37 umol/I

Homocysteina po 300mg p.os
- Przed - 38 umol/I
- Po - 29 umol/I

Posta¢ odpowiadajgca na pirydoksyne:

to obnizenie stezenia homocysteiny o min 30%

‘ brak odpowiedzi !

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



Postepowanie:
Dieta z ograniczeniem podazy metioniny z podazg preparatu eliminacyjnego

P a CJ e n t 4 : Profilaktyczna podaz witaminy D

Kontrola metaboliczna:

Dalsza diagnostyka

Rozpoznanie: Hipermetioninemia. Podejrzenie homocystynurii. I



Postepowanie:

- Dieta z ograniczeniem podazy metioniny z podaza preparatu eliminacyjnego

P a CJ e n t 4 - Profilaktyczna podaz witaminy D

Kontrola metaboliczna:

Dalsza diagnostyka

Badania molekularne:

- Mutacja w uktadzie
homozygotycznym w obu kopiach
genu MAT 1A

+

- Mutacje w uktadzie
heterozygotycznym w genie
MTHFR

Rozpoznanie: Hipermetioninemia — niedobdor MAT I/111. I



Pacjent 4

Poziom homocysteiny i metioniny

1400

1200

1000

800

783,3

600

400

200

—@—homocysteina ==@==metionina




Pacjent 4
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—— Metionina (w osoczu) —— Cakkowita homocysteina (w osoczu)

Normy [umol/I]: Metionina 9-51; Homocysteina 3,3-8,3.



Pacjent 4
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Pacjent z niedoborem
MAT /11
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Dziekujemy za uwage!
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