Abstrakt:

Bakalarska prace se vénuje vzacnym dédi¢nym porucham metabolismu, deficitu LCHAD
(long chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase) a MTP (mitochondridlni trifunkéni
protein), enzymd, jejichZ nedostatek zplsobuje poruchu v cyklu B-oxidace mastnych kyse-
lin s dlouhym fetézcem. Zakladem |é¢by u téchto onemocnéni jsou dietni a reZimova opat-
feni. Hlavnim cilem bakalarské prace bylo zjistit Uroven compliance v dietnich a rezi-
movych opatrenich a pfijem vapniku u pacientd s deficitem LCHAD/MTP.

V teoretické ¢asti jsou nejprve popsany dédicné metabolické poruchy (DMP) jako velka he-
terogenni skupina zadvaznych dédi¢nych onemocnéni, z nich nékteré se vyskytuji jen
vzacné, mezi tato vzacna onemocnéni patfi i deficit LCHAD/MTP. Nejprve jsou strucné
shrnuty obecné poznatky o DMP, jejich historie, vyskyt, dédi¢nost, patogeneze, dia-
gnostika, klinické projevy a Ié¢ba. Ddle se teoreticka ¢ast zabyvd mastnymi kyselinami ja-
koZto Zivinou, ktera hraje zasadni roli v dieté pacienta s LCHAD/MTP deficitem, a rovnéz
procesem [-oxidace, ktery je u téchto deficitd narusen. Hlavni ¢ast je vénovdna samotné-
mu onemocnéni, deficitu LCHAD/ MTP. Popisuje dédi¢nost onemocnéni, diagnostiku, kli-
nické projevy a lécCbu. Zavér teoretické ¢asti je vénovan vapniku, mineralni latce, jez je pro
lidsky organismus nepostradatelnd. Popsana je uloha vapniku v lidském organismu, jeho
homeostaza, dlsledky deficitu, zdroje vapniku v potravinach a doporuceny denni pfijem.

V praktické casti jsou prezentovany a zhodnoceny vysledky vyzkumu, ktery zahrnoval
véechny pacienty s LCHAD/MTP deficitem, ktefi byli v této dobé diagnostikovani v CR, tedy
22 pacientl. Od vsech pacientl byl vyzadan zdznam alespon 3denniho jidelni¢ku véetné
uzivanych dietnich preparat(, suplementl a modularnich dietetik. Dale byly hodnoceny la-
boratorni parametry, vztahujici se k metabolismu vadpniku, a antropometrie. Byla provede-
na analyza dietniho reZimu a porovnana s ordinaci lékare.

Z vysledku vyzkumu vyplynulo, Ze pacienti s deficitem LCHAD/MTP, u kterych prevazZuje
pfijem energie ze specialni kojenecké formule (Lipistart, Nutrilon Allergy Digestive Care)
nebo kombinace specidlni kojenecké formule a potraviny pro zvlastni |ékarské ucely (Milu-
pa Basic F), pfijimaji ve své dieté dostatecné davky vapniku a spliuji jeho referencni
hodnotu pfijmu (RDI). Pacienti, ktefi zminéné formule jiz nekonzumuji nebo jsou pfijimany
v minimalni ddvce a zdrojem vdapniku je prevainé strava, jiz RDI vapniku nespliuji. Ze
zjisténych dat je mozné konstatovat, Ze suplementace vapniku by méla byt nedilnou sou-
¢asti nutricni terapie pacientl s deficitem LCHAD/MTP, u nichZ jiZ prevaznou cast energe-
tického prijmu tvori komplementarni vyziva. Z vyzkumného Setfeni bylo dale zjiSténo, Ze
laboratorni parametry sérového vapniku, fosforu, hladiny parathormonu a alkalické fosfa-
tazy se u vSech pacientll pohybovaly v referen¢nich mezich. Deficitni byly hladiny kalcidio-
lu (koncentrace 25-OHD) a to zejména v I. a IV. Ctvrtleti u vSech pacient(l nad 1 rok véku.



Jako vhodné se proto ukazuje v téchto mésicich zajistit dostate¢nou suplementaci vitami-
nu D. Z antropometrickych dat lze usuzovat, Ze i pres frekventni poddvani stravy s ob-
sahem polysacharidd a MCT tukd Ize dobrym nutriénim managementem udrZet prijem
energie pod kontrolou a vyhnout se tak dalSim zdravotnim komplikacim spojenych s nad-
vahou ¢i obezitou. Jak vyplynulo z dalSich Setfeni této bakalarské prace, je vhodné
pravidelné monitorovat skutecny pfijem jednotlivych Zivin, energie v dieté pacientl, moni-
torovat dodrzovani reZimovych opatfeni, reedukovat pacienty i jejich rodinné pfislusniky a
opakované ziskdvat zpétnou vazbu ohledné znalosti managementu nutri¢ni 1éCby.
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