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Zaburzenia cyklu mocznikowego

* deficyty enzymow cyklu mocznikowego prowadzg do
pierwotnej hiperamonemii, ktore] wystapienie zwigzane
jest z degradacja biatka spozytego z dietg i/lub
endogennych biatek ulegajacych zwiekszonemu
rozpadowi

Podstawa leczenia tych postaci jest:

- dieta niskobiatkowa,

- wysokokaloryczna,

-z dodatkowaq podaza argininy lub cytruliny (deficyty
OTC/CPS1)




Haberle et al. Orphanet Journal of Rare Diseases 2012, 732
http:/ fwwaw.ojrd com/content/7/1/32 . ORPRANET JOURNAL
OF RARE DISEASES

REVIEW Open Access

Sugaested quidelines for the diagnosis and
management of urea cycle disorders

Johannes Haberle"”, Nathalie Boddaert”, Alberto Burina’, Anupam Chakrapani®, Marjorie Dixon’, Martina Huemer’,
Daniela Karall’, Diego Martineli®, Pablo Sanjurio Crespo”, René Santer”, Aude Servais', Vassili Valayannapoulos™,
Martin Lindner”” Vicente Rubio"*" and Carlo Dionisi-Vic® '
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1~ Amoniak we krwi powoduje u chorych

*sennosc¢

splatanie

dezorientacje

‘przyspieszony lub pogtebiony oddech
‘pobudzenie/agresje

‘bole glowy

drzenie miesni

ezaburzenia poznawcze

encefalopatie




Postepowanie w ostrej hiperamonemii:
poczatkowe postepowanie

*Czasowe zminimalizowanie spozycia biatka i zapobieganie endogennemu
katabolizmowi biatka, z rownoczesnym dostarczeniem wystarczajgce;j
ilosci energii

* postepowanie jak w tab. ponizej

* gdy wymioty- wlewy glukozy + insulina + lipidy (2g/kg)

» gdy poprawa to powolny powrdt do diety ( biatko/EAA)- nie dtuzej niz po 24-48h

Hiberle et al. Orphanet Journal of Rare Diseases 2012, 7:32 Page 12 of 30
http:/ fwww ojrd com/content,/7/1/32

Table 6 Emergency regimen for protein-free feeding in infants and children

Age Glucose polymer concentration (% carbohydrates) Energy/100ml Suggested daily intake Feeding frequency
keal kJ
up to & m 10 40 |67 | 50l kg 2 to 3 hourly cral/bolus
7-12m 10-15 A0-60 167-250 | 20mmilf kg day and night
|y 15 L] 250 1 200m or continuous tube
Gy 20 &0 334 Estimate as indicated™ feads using enteral
=10y 25 100 418 Estimate as indicated™ feeding pump

Adapted from Clinical Pediatric Dietetics [108]. Grade of recommendation, C-0.

* For children =10 kg emergency regimen fluid requirements can be calculated as:

11-20 kg: 100ml kg for the first 10 kg, plus S0mlkg for the next 10 kg

=20 kg 100mlkg for the first 10 kg, plus 50mlkg for the next 10 kg, plus 25mil/kg thereafter up to a maximuom of 2500ml'day.



Ditugoterminowe postepowanie w UCD

niskobiatkowa dieta (indywidualna tolerancja)
suplementacja niezbednych aminokwasow
suplementacja witamin i skt. mineralnych

leki

emergency regimen w czasie infekgji

transplantacja watroby w okreslonych
przypadkach




Table 7 Selected values from FAO/MWHO/UMNU safe levels of protein intake and energy requirements of children and
adults, as well as during pregnancy and lactation, for the healthy population [109]

PROTEIM INTAKE EMERGY REQUIREMENTS
Age Intake Age Females Males Females Males
muonths q/kg bwiday years kiskg bwiday kcal/kg bwi/day
1 1.77 05 340 33s 813 800
2 1.50 25 334 348 798 832
3 1.35 50 E i NS 729 753
& 1.21 10 248 275 593 a57F
1z 1.14 15 193 230 461 55.0
years
1.5 1.03 Aduls, moderate activity level, 70kg body weight
2 Q.97
3 080 18-29 159 182 280 437
4-5 087 30-59 148 175 354 41.8
10 0.9z
Females Males Adults, moderate activity level, 50kg body weight
Vears
11 090 05 18-29 180 Mz
12 as9 050 30-59 183 Mz
12 Q88 050
144 Q87 Q.89 Pregnancy total extra energy requirements
15 085 088 trirmester kdiday koal/day
14 084 087 1t 375 0
17 as83 085 2rnd 1200 287
15 05 oas 3rd 14950 AEE
= 18 083 0483
Lactation total extra energy requirements
Pregnancy: months kd/day kcal/day
Total extra protein intake
trimester qlday 1-5 2800 S50
1st 1 =6 1925 A0
2nd 10
3rd 31
Lactation:

Total extra protein intake

months giday
1- & 1=
=6 13

b body weight.



Zalecane dzienne spozycie sktadnikow odzywczych

dla OTC*
wiek Biatko catkowite= biatko naturalne + biatko ekwiwalent
miesiace g/kg masy ciata
0-12 1,8-2,0
lata g/ kg masy ciala
1-6 1,2-1,5
>6 1,0
dorosli <0,5(0,8 WHO)

*Na podstawie E.Mdnch., R.Link: Diagnostik und Therapie bei angeborenen Stoffwechselstrungen,
SPS Publications, 2002
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Zaburzenia cyklu mocznikowego
zasady leczenia dietetycznego

Zrota biatka naturalnego

HBV; hight biological value i LBV; low biological value

bezpieczne spozycie minimalne w g/kg m.c
3—-6mc 1,86
6-12mc 1,65-1,48
1-3lata 1,26-1,13
4 -5 |at 1,09

EAA niezbedne gdy tolerancja biatka naturalnego jest zbyt
niska do osiggniecia prawidtowego rozwoju i rownowagi
metabolicznej (20-30-50% Bcatk. w 3-4 dawkach/dobe)

BCAA w osoczu mogz byC obnizone u pacjentow
otrzymujacych duze dawki fenylomaslanu sodu, co

uzasadnia suplementacje EAA

unausze
uropejskie
iedza Edukacja Rozwoj

zmm
°
L
~
A
N
o
o
N
o
o
w
o
=)
-
o
%
~<
=
-




Preparaty réznych firm stosowane w zaburzeniach cyklu mocznikowego

Energia Biatko ekwiwalent
wiek Kcal/100g g/100 g
Milupa UCD 1 0-1r. zycia 280 50
Milupa UCD 2 prima >1r. zycia 260 50
Milupa UCD 2 >8r. zycia 293 60
secunda
Milupa UCD 3 >15r. zycia 295 60
advanta
Dialamine > 6 m-ca zycia 360 25
UCD Anamix Infant 0-3 r. zycia 74/100ml 1,1100ml
UCD Anamix Junior 1-10 r.zycia 385 12
Essential Amino Acid niemowleta, 316 79
dzieci, dorosli
EAA supplement powyzej 33/sasz S/sasz
3r. zycia
UCD amino >3r. zycia 20/sasz 5/sasz

ucpb

o
Anamix




Zaburzenia cyklu mocznikowego
zasady leczenia dietetycznego

 wymienniki biatkowe

1 g biatka 6 g biatka
30ml mleka 50g jaja
50g ziemniakow 35g dorsz swiezy

e Ostatni positek powinien dostarczac ok. 25% dziennej
ilosci E, biatka naturalnego ( EAA jezeli stosowane)
cytruline i/lub arginine w celu zminimalizowania
katabolizmu podczas nocnej przerwy i zapewnienia
optymalnej wydolnosci cyklu mocznikowego
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Diugoterminowe postepowanie w UCD

* Suplementacja witaminowo-mineralna powinna byc¢ po
okresie niemowlecym (ryzyko, niedoboru Fe, Zn, Cu,
Ca, B12 oraz PUFA, DHA

* Problemy zywieniowe (anoreksja, wymioty) zwiekszaja
ryzyko niezbilansowania diety i niewyrownania
metabolicznego. Wtgczenie suplementow glukozy i/lub
emulsji ttuszczowych (do sondy) moze byc¢ niezbedne

* Okres dojrzewania wymaga szczegdlnej uwagi i
czestego monitorowania (T~ apetytu,
M zapotrzebowania na sktadniki odzywcze)

e .
Rzeczpospolita Ny Instytut Unia Europejska falt
Polska Matkii Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny




Preparat Milupa basic -p

nalezy do srodkow spozywczych specjalnego medycznego
przeznaczenia (FSMP; Food for Special Medical Purpose)

jest dostepny na wniosek o import docelowy
stanowi dobrg baze do planowania diety w okresie diagnostycznym

w prosty sposdb moze uzupetnic¢ diete w pozostate sktadniki
odzywcze

jest pomocny w prawidtowym zbilansowaniu diety
tatwy do przygotowania

jest bezpieczny, gdyz nie zawiera ograniczanego w danej diecie
sktadnika

nie moze stanowi¢ wyfgcznego zrédta pozywienia
do stosowania wytacznie pod nadzorem lekarza i/lub dietetyka
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Preparat Dialamine

Dostepny na wniosek o import docelowy (FSMP)
Smak pomaranczowy

Zawiera 30% niezbednych aminokwasow,
weglowodany, niewiele sktadnikéw mineralnych

Dla niemowlat >6 m. z, dzieci i dorostych, jako
suplement w leczeniu dietetycznym zaburzen
cyklu mocznikowego




INDICATIONS

Calamine can B givan 19 mbams over & months,
childran snd achilie &3 an easential amine acid
supplermend fior the dietary manapement of thi
rli]"I:ll.'l'il'IQ conditions:

1. dctvmnoed chironic renal fallure.
2. Cartain wuraa oycls disordsrs g, OTC and CPS
el ancy,

SUGEESTED INTAKE

Tha guaniity Of Dislaming shoukd ba detarmined Dy @

clinkcian o diatitian and s dapancdant on The &g,
bodyvwaight and medical condition of the patient.

PREPARATION AND ADMINISTRATION
The recommended dilutsan is 1 to 8 {i.e. 20g

Cralamsine plus 100md weater], Osmotcally sansitive
patianta may requira an initiel dilugion of 110 7,

1. Addd & small amound of waber to the prédscribed

ameunt oF Diplamimng, St with 8 Tork il 8
smoocth paste & obtained.

2. Condmue stirring whist adding the remaining
vilume of weater.,

Deslamiine is nows ready for use.
Dialaming s bast sarved ag a chilled drink.

OSMOLALITY
The camaality of Dislamine at 8 1 to § dilution
is 900 mosmiag,

FRECALITHING

Ligss winsidar msdicad supeneision.

Mot suitabla for uss 88 A sole sounca of mukrition,
Mot for parenteral use.

STORAGE
Store in pool, dry place.
Always replace the container lid after use.

Finae ansred anm selshin ana mnaansh

MUTRITICN per 100g par
INFORMATION povwdar 100ml*
Energy kJ 1E3D 264
kcal 3ED E2.1
Frotein Equivalent g X6 4.3
Total Aming Acids g 30 52
Carbohydrate g == 11.2
of which sugans g ES 0.2
Fat g nil added
af which saturates g il added
Fibra g nil addad
Amine Ackd @ pear
Profile ’m’
L-Cyeting 1.2
L-Histidira 1.2
L-lalaucins 13
L-Laiszing 13
L-Lysing 4.2
L-Megthicnine 1.2
L-Fhenylalaning 1.8
L-Threocnine 1.5
L-Tryptophan 076
L-TyraaEra 30
L-Valisg 4.63
Minarsls por 150 g par
pevasdiar T00mi*
Sadium mg =10 <1.7
mrmal o4 <00F
Folaasism mg <10 <1.7
il =037 =DU0S
Chlorids mig =20 =35
mmal o BT <01
Calcium g <5 <085
Phosphomns mg < (LB
Magnasiurm my o LS
Vitamins per 100 g per
poreader oGl ™
Wiramin C mg 128 216




IMPORTANT NOTICE Nutritional Information
Must only be given to patients with proven inborn errors of metabolism under stri

medical supervision. Basetg{zoo
Suitable from 3 years of age. 43q
Not to be used as a sole source of nutrition.
For enteral use only. Sodium mg 195 84
mmol 8.4 36
Nutritional Information Chloride mg 260 112
Per Per mmol /3 3.1
100g Base;?a,ilzoo Potassium mg 465 200
Energy " 1952 839 mmol 11.6 50
keal 465 200 Calcium mg 2/0 116
Fat g 20.7 89 mmol 6.8 29
of which saturates g 2.1 0.90 Phosphorus mg 195 84
mono-unsaturates g 13 5.6
polyunsaturates g 4.7 2.0 . mmol 6.2 27
Carbohydrate g 69.8 30 Magnesium mg 47.4 20.4
of which sugars g 9.5 41 mmol 19 08
Protein g 0 0 Iron mg 47 20
Salt g 0.49 0.21
Vitamins, minerals and trace elements Zinc [ 47 20
VicmnARE) g 30 130 Copper mg 0.33 0.14
Vitamin D lg 79 34 lodine g 79.1 34
Vitamin E (aTE) mg 93 40 Selenium g 14 6.0
BT g 22 14 Manganese mg 0.47 0.20
Vitamin C mg 69.8 30 :
Thiamin mg 051 0.2 Chromium 1 13 2.6
Riboflavin mg 0.72 0.31 Molybdenum g 22.3 96
Vitamin B6 mg 0.60 0.26 Others
Niacin mg (mg NE) 5.1 (5.1) 2.2(2.2) ChO”ﬂE mg 958 412
Folic acid 1g 86 37 "
e— . = e Inositiol mg 51.2 22
Pantothenic Acd ~ mg 26 11 _ DHA mg 4 32
Biotin g 16.3 7.0 AA mg 74 32



Propozycja dziennej racji pokarmowej dla kobiety z OTC

Zatozenia diety: m. ciata 42 kg wiek 22 lata

Energia - 2000 kcal

Biatko catkowite: 0,85 — 1.0g/kg m.ciata = 36 - 42g/d

Biatko zwierzece: 50%
Biatko roslinne : 50%

produkt ilos¢ Energia Biatko
kcal g
Mileko lub jogurt 200g 128 6,6
Ser z6tty lub 20g=1 plaster 62 5,5 Biatko
% jaja lub % sztuki zwierzece=
Mieso lub ryba lub wedlina 21,6g
50g 150 9
Smietana 20 57 0,5
chleb 120g= 4 kromki 300 8,4
masto 20g 146 0 Biatko
Ryz, makaron bezjajeczny 3 roslinne=
30g suchego= 1/3 torebki 108 21,2g
ziemniaki 200 154 3,8
Warzywa rozne 200 30 4
olej 20 180 0
Banan lub inne owoce 200 200 2
Cukier, dzem, miod 30 120 0
Basecal 200 2x 1 saszetka 400 0
razem 2035 42,8




Postepowanie Emergency w UCD

kazde opoOznienie w rozpoczeciu postepowania
Emergency 1 ryzyko nieodwracalnych uszkodzen
neurologicznych

emergency postepowanie dostarcza energii
— doustne roztwory polimerow glukozy
— |V glukoza

niezbedne do zmniejszenia produkcji potencjalnie
toksycznych metabolitow i promowania anabolizmu
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Znaczenie weglowodanow w Emergency

witgczenie polimerow glukozy

zatrzymanie podazy biatka naturalnego

weglowodany skutecznie pomagaja
przywrocic bilans azotowy i ograniczy¢
wydalanie azotu

zmniejszajg katabolizm aminokwasow
w fazie po positkowej
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Diugoterminowe postepowanie w UCD

Zywienie przez sonde dozotadkowa niezbedne w
przypadku:

e ostrych wymiotow, refluksu

* stabego apetytu

e odmowy jedzenia, przyjmowania EAA lub lekow
e okresowych infekgji

* gdy sonda niezbedna dtuzej to zalecana jest
gastrostomia
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Diugoterminowe postepowanie w UCD

Cigza i okres laktacji wymagaja
e zwiekszenia udziatu sktadnikow odzywczych
* unikania niedoboru biatka

e Scistego monitorowania w czasie cigzy i do 5 dni po
porodzie — ryzyko hiperamonemii

Dorosli pacjenci powinni wiedzie¢, ze

e potrzebujg pozostawac na diecie niskobiatkowe;j i
regularnej jej kontroli przez cate zycie (jesli nie
otrzymajg przeszczepu watroby)

e ze wzgledu na ryzyko osteoporozy kontrola Dexa jest
zalecana
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Monitorowanie leczenia
w zaburzeniach cyklu mocznikowego

* Ocena spozycia (3 dniowe raporty)
( spozycie ptynow > 1 000 mi/d)
 Wywiad dietetyczny
e Badania biochemiczne:
— oceniajgce funkcje watroby
— NH3 < 80 umol/I ( 136 pg/dl)
— stezenie aminokwasow rozgatezionych (ile > 25
umol/l)
— GIn < 800 pumol/I
— gospodarka mineralna, PUFA
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DzigRuje za uwage

www.edu-metgen.imid.med.pl
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