Na metabolicke poruchy
se casto prijde pozde
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Rada pacientu s vaznymi dédicnymi metabolickymi poruchami ztstava celozivotné bez
stanovené diagnoézy. Pritom jde o tézka onemocnéni jako je treba fenylketonurie nebo
porucha oxidace mastnych kyselin. Spravnou a véasnou diagnostiku nyni chce poskyto-
vat nové Centrum metabolickych poruch, které funguje pri Ustavu dédiénych metabolic-
kych poruch (U’DMP) Vseobecné fakultni nemocnice v Praze. To bude nabizet genetické
poradenstvi, prenatalni diagnostiku, 1écbu ¢i vzdélavani.

Podle odbornika selhdvaji i nékteri prakticti 1ékari, kteti se o tato vzdcnd onemocnéni
nezajimaji a poté prehlédnou i typické priznaky. Podle odhadt z Némecka je az 60 pro-
cent pacientl bez urcené diagnézy na tyto nemoci.

U novorozencu hrozi az demence

Jen spravné a vcas diagnostikovani pacienti pritom mohou byt podle odbornik spravné
1éceni. To se tyka zejména novorozenct, u kterych nerozpoznéni nemoci miize ¢asem
vést az k zavaznym postizenim jako je demence. Vyjimecéné neni ani umrti.

»Mnozi pacienti s metabolickymi poruchami s chronickym postizenim maji za sebou
radu diagnostickych hospitalizaci, aniz bylo pomysleno pravé na tento typ poruch,” ika
primarka UDMP Sylvie Stastnd.

,Pokud se nemoc rozpozna treba az v 10 letech, je to selhdni praktického 1ékare, ktery
nerozpozna ani o¢ividné priznaky a neposle dité na specializované vysetreni,” rika
prednosta ustavu Milan Elleder. Pravé v tomto prazském dstavu je rocné vysetreno asi
2000 novych pacientt. Metabolickd onemocnéni byvaji zjisténa u priblizné 80 pacientt.
Jednou z vrozenych poruch metabolismu je fenylketonurie, kterou zptusobuje konkrét-
ni chybéjici enzym. To m4 za ndsledek poruchy centralni nervové soustavy, jez vedou

k mentalnimu postizeni a demenci.

Nutna prisna dieta

Pokud se nemoc véas u ditéte rozpozna a dodrzuje se prisna dieta s vyloucenim bilkovin,
muze se predejit nezvratnému poskozeni mozku a rozvoji mentélni retardace.

»Metabolickych genetickych poruch jsou desitky az stovky, v mnoha pripadech jsou
nerozpoznatelné,” rika Elleder. Podle néj odbornici nejsou zatim s to v mnoha pripadech
prijit na kloub podstaté téchto onemocnéni.



