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“Metabolics

Innovation in Nutrition

Szanowni Panstwo,

Z wielka przyjemnoscig witamy Panstwa na pierwszej
konferencji naukowo-szkoleniowe;j
,Postepowanie dietetyczne we wrodzonych wadach metabolizmu
- co dietetyk wiedziec powinien?”
ktdra zostata objeta patronatem Ministerstwa Zdrowia, Instytutu Matki i Dziecka
oraz Konsultanta Krajowego w dziedzinie Pediatrii Metabolicznej.

Od grudnia 2013r. Zaktad Badan Przesiewowych Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie pro-
wadzi rozszerzone badania przesiewowe noworodkow, w kierunku wykrywania rzadkich
wrodzonych wad metabolizmu, przy uzyciu metody tandemowej spektrometrii mas. Nie-
podwazalng korzyscig tego Programu jest mozliwos¢ wezesnego postawienie podejrzenia
wwm a nastepnie rozpoznania i bezzwtocznego rozpoczecia wtaéciwego leczenia, w tym
dietetycznego. W ten sposdb mozna zapobiec rozwojowi petnych objawdéw choroby, czesto

ujawniajacych sie zespotem intoksykacji.

Dietetyk coraz czesciej w swojej codziennej pracy zawodowej moze spotkac sie z pacjen-
tem ze zdiagnozowang wrodzong wadg metabolizmu. Wiedza na temat zalecanego leczenia
dietetycznego, zasad monitorowania, ale tez czesto odmiennego postepowania na przyktad
w czasie infekcji z gorgczka, wymiotdw, biegunki czy trudnosci z realizacjg zalecanej diety

(anoreksja) jest decydujgca dla zdrowia i nawet zycia tych pacjentéw.

Na pytanie, .Co dietetyk wiedzie¢ powinien?” mamy nadzieje odpowie tegoroczna konferen-
cja, podczas ktorej profesjonalisci i praktycy z kraju i z zagranicy przedstawig réznorodne
aspekty postepowania dietetycznego w wybranych wwm oraz role dietetyka w dtugoletniej

opiece nad tymi szczeg6lnymi pacjentami.

Zyczymy mitego czasu podczas konferencji i pobytu w Warszawie,

Przewodniczaca Przewodniczaca
Komitetu Organizacyjnego Sekcji Wrodzonych Wad Metabolizmu
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PROGRAM
09:00-10:00 Rejestracja
10:00-10:10 Powitanie

10:10-11:45 SESER
Osiagniecia w procesie diagnostycznym i terapeutycznym wrodzonych
wad metabolizmu
Moderatorzy:
Drinz. Agnieszka Kowalik,
Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. nadzw. IMiD
10:10-10:40 Diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu
- rola dietetyka w zespole terapeutycznym
Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. nadzw. IMiD
(Instytut Matki i Dziecka, Warszawa)
10:45-11:15 European Guidelines on diagnosis and treatment of phenylketonuria
Dr Anita MacDonald, Honorary Professor in Dietetics at Plymouth University
(Birmingham Children’s Hospital, UK)
11:15-11:45 Polskie doSwiadczenia w opiece nad pacjentami z PKU
Mgr inz. Kamilla Straczek (Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny
Nr 1 Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego
im. prof. Tadeusza Sokotowskiego, Szczecin)

11:45-12:15 Przerwa kawowa

12:15-14:00 Sesja ll
Rola i znaczenie leczenia dietetycznego we wrodzonych wadach metabolizmu

Moderatorzy:
Mgr Sylwia Gudej, Dr inz. Danuta Gajewska
12:15-12:45 Dietary treatment in Inborn Errors of Metabolism
Dr Anita MacDonald, Honorary Professor in Dietetics at Plymouth University
(Birmingham Children’s Hospital, UK)
12:45-13:15 Przebieg leczenia dietetycznego z uwzglednieniem ciezkosci objawdow
i czasu rozpoznania w chorobie syropu klonowego
Drinz. Agnieszka Kowalik (Instytut Matki i Dziecka, Warszawa)
13:15-13:45 Zastosowanie diety ketogennej i jej modyfikacji
w leczeniu deficytu transportera glukozy typu 1
Mgr Sylwia Gudej (Instytut Matki i Dziecka, Warszawa)
13:45-14:00 Dyskusja

14:00-15:00 Lunch (Restauracja, parter)

15:00-15:45 SESERIL
Leczenie dietetyczne w praktyce dietetyka - prezentacja przypadkow
Moderatorzy:
Mgr Sylwia Gudej, Mgr inz. Kamilla Straczek
15:00-15:15 .Deficyt LCHAD"” - opis przypadku pacjenta z deficytem LCHAD
i nadmiarem masy ciata
Mgr inz. Kamilla Straczek (Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny Nr 1
Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego im. prof. Tadeusza Sokotowskiego,
Szczecin)
15:15-15:30 Cigza u kobiety z acydurig metylomanolowa
Dr inz. Agnieszka Kowalik (Instytut Matki i Dziecka, Warszawa)
15:30-15:45 Przebieg leczenia dietetycznego u dziecka z deficytem transportera
glukozy typu 1
Mgr Sylwia Gudej (Instytut Matki i Dziecka, Warszawal)

15:45-16:15 Przerwa kawowa

16:15-17:00 Sesja IV
Leczenie dietetyczne w praktyce dietetyka - prezentacja przypadkow
Moderatorzy:
Drinz. Agnieszka Kowalik, Dr hab. Ewa Lange
16:15-16:30 Acyduria propionowa - trudnosci w prowadzeniu dietetycznym
Dietetyk dypl. Elzbieta Swieczka (Uniwersytecki Szpital Dzieciecy, Krakow)
16:30-16:45 Przypadek pacjenta z choroba spichrzania glikogenu typu la
- wprowadzanie nowych wytycznych amerykanskich w leczeniu dietetycznym
Mgr Ewa Ehmke vel Emczynska-Seliga (Instytut ,Pomnik - Centrum Zdrowia
Dziecka”, Warszawa)
16:45-17:00 Realizacja zalecen dietetycznych w grupie pacjentow z PKU
Dr inz. Danuta Gajewska, Mgr Monika Rucinska (Wydziat Nauk o Zywieniu
Cztowieka i Konsumpcji SGGW, Warszawa)

17:00-17:15 Podsumowanie

17:15 Zakonczenie konferencji, odbior certyfikatow



Dr hab. n. med.
Jolanta Sykut-Cegielska

Prof. nadzw. Instytutu
Matki i Dziecka

Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. nadzw. IMiD

Specjalista pediatrii i pediatrii metabolicznej
Konsultant Krajowy w dziedzinie Pediatrii Metabolicznej

W swoim zyciu zawodowym od ponad 30
lat zajmuje sie rzadkimi wrodzonymi wa-
dami metabolizmu, poczatkowo w Klinice
Chordob Metabolicznych Instytutu ..Po-
mnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, a od
2014 roku w Zaktadzie Badan Przesiewo-
wych i Diagnostyki Metabolicznej Instytutu
Matki i Dziecka. Od 2013 roku petni funkcje
Konsultanta Krajowego w dziedzinie pedia-
trii metabolicznej.

Byta wspdtzatozycielka i przewodnicza-
cg Sekcji Wrodzonych Wad Metabolizmu
Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego,
a obecnie jest Przewodniczacy Zarzadu
Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad
Metabolizmu. Organizowata ogélnopolskie
sympozja metaboliczne, cykl corocznych
konferencji edukacyjnych Eastern Europe-
an Metabolic Academy, kurs Orphan Euro-
pe Academy. Przygotowuje i prowadzi kursy
szkoleniowe (w tym z CMKP) dla studentéw
medycyny English Division, lekarzy w trak-
cie specjalizacji z pediatrii metaboliczne]
i réznych specjalnosci,; w tym dla genety-
kow klinicznych, diagnostéow laboratoryj-
nych, dietetykéw i pielegniarek. Organizuje
cykliczne seminaria dla rodzicéw pacjen-
téw z rzadkimi chorobami metabolicznymi.
Wspétpracuje z wieloma organizacjami pa-
cjenckimiirodzicielskimi zaangazowanymi
w opieke nad pacjentem z wrodzong wadg
metabolizmu. Jest cztonkiem korespon-
dentem z wyboru na Polske, Wegry i Rosje
w Towarzystwie Naukowym ds. Badah nad
Wrodzonymi Wadami Metabolizmu (SSIEM
- the Society for the Study of Inborn Errors
of Metabolism]. W okresie 2006-2012 byta
krajowym  koordynatorem europejskiej
sieci dedykowanej rzadkim chorobom OR-
PHANET Poland. Obecnie bierze czynny
udziat w opracowaniu Narodowego Planu
dla Choréb Rzadkich w ramach pracw Ze-
spole MZ i w Polskiej Grupie Ekspertéw ds.
Chordb Rzadkich. Jest cztonkiem Zespotu
Koordynacyjnego ds. Leczenia Choréb Ult-
rarzadkich. Przez ponad 20 lat prowadzita
ogolnopolski program skriningu selektyw-
nego w kierunku wrodzonych wad meta-
bolizmu, a aktualnie jest zaangazowana
w programie badan przesiewowych nowo-
rodkow metodg tandemowej spektrometrii
mas. Scisle wspotpracuje z osrodkami kli-
nicznymi | naukowo-badawczymi w kraju
i za granica.

Prof. nadzw. dr hab. n. med. Jolanta Sykut-
Cegielska byta kierownikiem lub gtéwnym
wykonawca kilku projektéw badawczych
KBN i UE, recenzentem w czasopismach
krajowych i zagranicznych oraz grantach
miedzynarodowych. Nalezy do Zespotu
Ekspertow w Narodowym Centrum Nauki
(pie¢ kadencji.

Jest autorem ogdétem ponad 400 publikacji
z liczbg cytowan [bez autocytowan wg Web
of Knowledge) 389, indeksem H - 12 oraz
taczng wartoscig IF ok. 200.

W roku 2001 jedna z czterech laureatek
nagrody Ministra Zdrowia .za szczegolne
osiggniecia w dziedzinie ochrony zdrowia,
w tym za autorskie opracowanie schematu
aktywnego skriningu selektywnego w kie-
runku rzadkich wad metabolizmu”.

W 2007 roku otrzymata Brazowy, a w 2013
roku - Srebrny Krzyz Zastugi.

Laureatka nagrody . Aniota Medycyny roku
2013" przyznawanej przez srodowisko pa-
cjentow iich rodzin.

Diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu
- rola dietetyka w zespole terapeutycznym

Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. nadzw. IMiD
Zaktad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

Pediatria metaboliczna obejmuje rzadkie genetycznie uwa-
runkowane (gtéwnie monogenowe) wrodzone wady meta-
bolizmu (wwm). Uwzgledniajac fakt, ze wwm mogg ujaw-
nia¢ sie w kazdym wieku (od prenatalnego do dojrzatego,
nalezatoby moéwi¢ raczej o medycynie metabolicznej. Pa-
cjenci z wwm w réznym wieku wymagajg opieki wielody-
scylinarnej; w tym opieki doswiadczonego dietetyka. Aktu-
alnie rola dietetyka w medycynie metabolicznej jest jeszcze
wieksza, w zwigzku z wyzwaniami, ktdre niosa rozszerzone
badania przesiewowe noworodkéw w kierunku wwm. Zde-
cydowana bowiem wiekszos¢ wwm, wykrywanych w tych
badaniach, jest .dietozalezna”, co oznacza ze leczeniem
z wyboru jest specjalna dieta.

Program badan przesiewowych noworodkéw prowadzony
na skale ogolnopolska, koordynowany przez Instytut Matki
i Dziecka, jest w catosci finansowany przez Ministerstwo
Zdrowia. Rozpoczat sie juz w latach 60-ych i wdwczas
obejmowat badania wytgcznie w kierunku fenyloketonurii.
Wkraétce do panelu choréb wrodzonych, wykrywanych w ba-
daniach przesiewowych noworodkéw wtgczono wrodzong
niedoczynno$¢ tarczycy, mukowiscydoze, a ostatnio takze
wrodzony przerost nadnerczy. Oddzielnie w kraju wykonu-
je sie przesiew w kierunku gtuchoty. Od 2014 roku cata po-
pulacja noworodkdw objeta jest badaniami przesiewowymi
metodg tandemowe] spektrometrii mas (tandem MS, MS/
MS), ktéra pozwala na zidentyfikowanie wielu wwm - obec-
nie w kraju ogétem 26 réznych choréb. W ramach badan
przesiewowych noworodkéw metodg MS/MS przeprowa-
dzana jest analiza aminokwasdéw i acylokarnityn.
Standardowo zabezpieczenie tzw. ,suchej” kropli krwi po-
winno odbyc¢ sie po 48. godzinie zycia. Profil aminokwaséw
wskazuje na ew. zaburzenia metabolizmu aminokwaséw
takie jak: defekty cyklu mocznikowego, choroba syropu
klonowego, tyrozynemia typu | lub homocystynuria. Chociaz
celem wykrycia tych dwdch ostatnich chordb niezbedne s3
dodatkowe biomarkery [testy laboratoryjne zwane secon-
d-tier tests wykonywane z tej same] bibuty przesiewowe)j)
tzn. bursztynyloaceton dla tyrozynemii typu | oraz catkowi-
ta homocysteina, kwas metylomalonowy i kwas metylocy-
trynowy dla homocystynurii. Profil acylokarnityn wskazuje
na ew. zaburzenia mitochondrialnego spalania ttuszczéw
oraz na niektdre defekty metabolizmu aminokwasdéw jak:
klasyczne acydurie np. acyduria metylomalonowa, propio-
nowa czy izowalerianowa. Ponadto aktualnie w Instytucie
Matki i Dziecka prowadzone sg badania pilotazowe w kie-
runku deficytu biotynidazy.

Dietetyk posiadajacy doSwiadczenie w opiece nad pacjen-
tem z wwm jest zaangazowany w systemie badan przesie-
wowych noworodkéw od momentu podejrzenia choroby,
kiedy to jeszcze przed ostatecznym jej potwierdzeniem
(molekularnym i/lub enzymatycznym] nalezy ustali¢ po-
stepowanie terapeutyczne - w tym skomponowac diete.
Szczegdtowe zalecenia sg dobierane indywidualnie do sta-
nu zdrowia pacjenta, postaci choroby (ciezka lub tagodna)
i wynikow badan biochemicznych (w tym specjalistycznych
jak stezenie aminokwaséw w osoczu), oraz realizowane we
wspotpracy z lekarzem; optymalnie specjalistg pediatrii
metaboliczne]. Zalecenia te na biezaco muszg by¢ kontro-
lowane i w razie potrzeby modyfikowane. Takie postepowa-
nie spetnia kryteria medycyny spersonalizowanej tj. .szy-
tej na miare”, ktéra zgodnie z aktualnymi oczekiwaniami,
prawdopodobnie bedzie medycyng przysztosci. Niektdrzy
okreslajg jg jako medycyna precyzyjna, co dobrze odzwier-
ciedla koniecznos¢ indywidualnego podejscia do kazdego
pacjenta | staje sie wyzwaniem nie tylko dla zespotu le-
czacego, ale réwniez dla systemu ochrony zdrowia, ktéry
obecnie nastawiony jest na dziatania standardowe, zgodnie
z przyjetymi schematami.

Medycyna precyzyjna to takze precyzyjne zywienie, co
zwieksza role dietetyka. Aktualny stan wiedzy medycznej,
genetycznej i epidemiologicznej upowaznia nas do trakto-
wania zdrowia, choréb powszechnych i chordb rzadkich (w
tym wrodzonych wad metabolizmu) jako swoistego con-
tinuum klinicznego. Takie continuum bowiem stanowia
rzadkie warianty molekularne, tzw. geny podatnoéci z ciez-
kimi mutacjami odpowiedzialnymi za rzadkie wrodzone
wady metabolizmu. Tak wiec genetyka obecnie rozwija sie
w kierunku genomiki, a nutrigenetyka staje sie nutrigeno-
mika.

W stanie zdrowia - zalecenia dietetykdw dotycza tzw. zdro-
wej diety jako profilaktyka chorob cywilizacyjnych i nie-
ktérych chorob nowotworowych. Badania przesiewowe
noworodkdw, stanowigce profilaktyke wtorng, identyfikuja
chorobe jeszcze w fazie przedobjawowe|. Dlatego zada-
niem dietetyka jest wowczas takie skomponowanie diety,
aby dziecko rozwijato sie prawidtowo i nie rozwineto ob-
jawow chorobowych. Gdy pacjent juz wykazuje kliniczne
cechy wrodzone] wady metabolizmu, a szczeg6lnie gdy
znajduje sie w stanie zagrazajacej dekompensacji metabo-
licznej, dietetyk ustala zalecenia w trybie emergency.
Podsumowujac, rola dietetyka wspotpracujacego z czton-
kami wielodyscyplinarnego zespotu leczacego pacjenta
z wwm jest kluczowa, bowiem zapewnia optymalng jakos¢
opieki i korzystne rokowanie.




Dr Anita MacDonald OBE

is Consultant Dietitian in
Inherited Metabolic Di-
sorders at Birmingham
Children’s Hospital, and
an Honorary Professor

in Dietetics at Plymouth
University, UK. She has

a wealth of experience

in paediatric dietetics,
having worked as a clini-
cal dietetic specialist for
almost 40 years. Sheiis a
Fellow of the RCPCH. Her
involvement in aspects of
inherited metabolic disor-
ders (IMD) has spanned
almost all her working
life. Dr MacDonald obta-
ined her PhD in phenylke-
tonuria (PKU) in 1999 and
is actively involved in all
aspects of IMD nutritional
research, as well as te-
aching and development
in this discipline. She has
extensive research expe-
rience and more than 350
publications. She has lec-
tured in more than 40 dif-
ferent countries on topics
relating to nutrition, and
has delivered the BDA/
Plymouth University In-
herited Metabolic Disease
Training Masters Module
since its introduction. Dr
MacDonald is a member
of numerous UK and in-
ternational Committees,
including the Chair of the
European Expert Nutrition
Panel in Phenylketonuria
(ENEP) and member of the
Scientific Advisory Board
for the ESPKU.

European Guidelines on diagnosis and treatment

of phenylketonuria

Dr Anita MacDonald, Honorary Professor in Dietetics at Plymouth University, UK
Birmingham Children’s Hospital, Steelhouse Lane, Birmingham, B4 6NH

PKU management differs widely across
Europe and therefore European PKU
guidelines have been developed aiming to
standardize treatment. Professionals from
ten different European countries have de-
veloped PKU guidelines according to the
AGREE (Appraisal of Guidelines for Rese-
arch and Evaluation) method. Literature
search, critical appraisal and evidence
grading were conducted according to the
SIGN (Scottish Intercollegiate Guidelines
Network] method. The Delphi-method was
used when there was no or little evidence
available. External consultants revised the
guidelines. The main topics of the working
groups were: 1) Nutritional treatment and
biochemical / nutritional follow up; 2) Neu-
rocognitive outcome including imaging,
psychosocial outcome and adherence; 3]
Adult and maternal PKU; 4] Late diagno-
sed and untreated PKU; 5] Diagnosis of
PKU including treatment initiation and 6]
Drugs in PKU. Seventy recommendations
were formulated, with many statements
considering the dietary management for
all patients with PKU and maternal PKU.
Some of the key nutritional guidelines are:

Protein requirements: Total protein in-
take should supply the age-related safe
levels of protein ntake (FAO/WHO/UNU
2007). However, an additional 40% of Phe-
-free L-amino acid intale should compen-
sate for both the ‘digestible indispensable
amino acid score’ and to help optimize im-
pact of L-amino acids on blood Phe con-
trol, although the optimal dose for this
function is undetermined. Considerations
for this recommendation included 1) the
protein recommendations for the healthy
individual; 2] studies on growth in PKU, 3]
inefficiency associated with the utilization
of L-amino acids, 4] any functional effects
of L-amino acids; and 5] any side effects
associated with dosage of L-amino acids.

Nutritional requirements: the nutritional
intake of energy, macronutrients and mi-
cronutrients should meet the same avera-
ge estimated amounts/dietary reference
values as for the healthy population.

Special low protein foods are an impor-
tant source of energy, increase dietary
variety and aid dietary adherence. They
should contain no more energy, fat, car-
bohydrate or sugar than their equivalent
protein containing foods. All patients sho-
uld have access to a choice of basic low
protein foods (e.g. bread, pasta, cereal,
and milk-replacement).

Maternal PKU: over restriction of dietary
phenylalanine (particularly in the second
and third pregnancy trimesters], accom-
panied by blood phenylalanine concentra-
tions <120 pmol/L may increase the risk of
intrauterine growth retardation and should
be avoided. Phenylalanine intake should be
increased by 50 -100 mg/day immediately
blood phenylalanine is <120 pmol/L at any
time during pregnancy. Weight loss sho-
uld be avoided in maternal PKU to avoid
the toxicity of phenylalanine particularly in
the first trimester. Women should main-
tain a healthy pre-conception weight with
excess maternal weight gain discouraged
during pregnancy. To compensate for an
increase in protein synthesis, a total da-
ily protein equivalent (natural protein and
phenylalanine -free L-amino acids) inta-
ke of >70g/day is recommended. Tyrosi-
ne intake should supply at least 6 grams
/ day. This is usually supplied by L-amino
acid supplements providing the entire da-
ily prescribed amount is consumed. 400 pg
folic acid daily should be given to all wo-
men with PKU considering pregnancy and
for the first 12 weeks of pregnancy irre-
spective of the folic acid content of supple-
mented phenylalanine-free L-amino acid
supplements.

Dietary treatment in Inborn Errors of Metabolism

Dr Anita MacDonald, Honorary Professor in Dietetics at Plymouth University, UK
Birmingham Children’s Hospital, Steelhouse Lane, Birmingham, B4 6NH

Common inherited metabolic disorders (IMD) treated by
life-long diet therapy are responsible for a collection of
diverse clinical conditions. The overall goal of nutritional
treatment is to correct the metabolic imbalance while
providing adequate nutritional support for normal growth
and development. Each condition may present at different
ages with a spectrum of disease severity and outcome,
so designing a diet that has the right balance’ between
maintaining metabolic stability but is not unnecessarily
‘over restrictive’ is challenging. Diet may be the sole form
of therapy or used in combination with other treatments
such as pharmacological chaperones, vitamin co-factors,
and nitrogen scavenging drugs. Dietary treatments require
vigilance and skilled care. There are wide ranging dietary
treatment approaches for many conditions, commonly ba-
sed on historical and national practice. Recently this has
improved with the publication of evidenced based guideli-
nes for several IMD conditions.

Overall the delivery of dietary treatment is best managed
by a multi-disciplinary team but with a dietitian operating
as a key member. Dietitians should receive extensive post
registration training in IMD, developing treatment skills
and attaining essential knowledge. As each condition is
rare, it may take months or years to develop the necessary
skill set to treat a wide range of conditions competently.

General principles

Prescribed diets for IMD’s are individualised and need
to consider the patient’s clinical condition, individual
tolerances, metabolic stability, age, developmental
ability and prognostic outcome.

In IMD’s associated with acute metabolic decompen-
sation, stringent use of dietary emergency regimens
is imperative.

Feeding problems, malnutrition and growth failure are
common complications of many IMD conditions.

The nutritional follow-up requires systematic assess-
ment of nutrient intake, anthropometry, clinical signs
of nutrient deficiency, and biological biomarkers to de-
tect subclinical micronutrient excess or deficiency.
Good family and patient education is essential in en-
suring successful dietary management and is funda-
mental in bringing about change in eating behaviour
and family lifestyle.




Mgr inz. Kamilla Straczek

Specjalista: w zakresie analizy i oce-
ny jakosci zywnosci orazw zakresie
dietetyki i planowania zywienia. W ro-
ku 2000 ukonczyta dwustopniowe stu-
dia na Wydziale Rybactwa Morskie-
go i Technologii Zywnosci Akademii
Rolniczej w Szczecinie. W 2007 pody-
plomowego studium Wydziatu Nauk

0 Zywnosci i Zywienia Akademii Rolni-
czej w Poznaniu. Od roku 2001 zwia-
zana z zywieniem zbiorowym i indywi-
dualnym. Przez 5 lat kierownik dziatu
zywienia w Samodzielnym Publicznym
Wojewodzkim Szpitalu Zespolonym

w Szczecinie. Obecnie asystent diete-
tyk w Klinice Pediatrii, Endokrynolo-
gii, Diabetologii, Chorob Metabolicz-
nych i Kardiologii Wieku Rozwojowego
SPSK nr 1 PUM w Szczecinie. Swo-

je doswiadczenie zawodowe regular-
nie pogtebia uczestniczac w licznych
zjazdach i konferencjach naukowych
w kraju i za granicza. Wyktadowca
oraz opiekun praktyk studenckich

i mentor kierunku Dietetyka na Po-
morskim Uniwersytecie Medycznym

w Szczecinie. Wspotpracownik Za-
chodniopomorskiego Hospicjum Dla
dzieci i Dorostych. Cztonek Przyszpi-
talnego Zespotu Leczenia Zywienio-
wego w SPSK nr 1 PUM w Szczecinie.
Autorka i wspotautorka poradnikow

0 zywieniu dzieci z wrodzonymi wa-
dami metabolizmu, prelegentka na
zjazdach poswieconych zywieniu dzie-
ci z cukrzyca i otytoscia. Organizator
szkolen, spotkan, warsztatow diete-
tycznych dla pacjentéw z wrodzonymi
wadami metabolizmu, otytoscig i cu-
krzyca typy 1i 2. 2 publikacje z pe-
diatrii ,, Zaburzenia mitochondrial-

ne utleniania kwasow ttuszczowych,
w tym zespot VLCADD, w dobie badan
przesiewowych noworodkow - wcale
nie rzadkie rozpoznanie, Pediatr Dypl,
2014, 18(4), .The challenges of mana-
ging coexistent disorders with phenyl-
ketonuria:30 cases” Mol Genet Metab,
2015,16(4).Cztonek: Polskiego Towa-
rzystwa Dietetyki, Polskiego Towarzy-
stwa Fenyloketonurii, Polskiego To-
warzystwa Endokrynologii Pediatrycz-
nej, Polskiego Towarzystwa Zywienia
Klinicznego Dzieci.

Polskie doswiadczenia w opiece nad pacjentami z PKU

Mgr inz. Kamilla Straczek

Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych
i Kardiologii Wieku Rozwojowego SPSK nr 1 PUM, Szczecin

Fenyloketonuria (PKU) to najczesciej
wystepujgce wrodzone zaburzenie
metabolizmu  aminokwasow. Jest
choroba monogenowsg, dziedziczaca
sie w sposob autosomalnie recesyw-
ny. Przyczyng choroby jest brak lub
czesSciowy niedobdr aktywnosci hy-
droksylazy fenyloalaniny (PAH), ktéry
w obecnoéci kofaktora reakcji tetra-
hydrobiopteryny (BH4) przeksztatca
egzogenny aminokwas aromatyczny
fenyloalanine (Phe] do tyrozyny. Nie-
dobér PAH powoduje kumulacje fe-
nyloalaniny we krwi i tkankach. Wyso-
kie stezenia tego aminokwasu trwale
uszkadzajg osrodkowy uktad nerwo-
wy. Chorzy z nierozpoznang w okresie
noworodkowym lub niedostatecznie
leczong PKU demonstrujg ciezka nie-
petnosprawnos¢ intelektualng. Cze-
stos¢ wystepowania choroby w Eu-
ropie okreélana jest na ok. 1/10000,
w Polsce 1:7000 -1:8000 urodzeh. Po
raz pierwszy PKU zostata opisana w
1934 roku przez norweskiego bio-
chemika i lekarza Asbjorna Follinga.
W 1953 r. Horst Bickel opracowat
koncepcje leczenia dietg niskofeny-
loalaninowa, oparta o preparat ubo-
gofenyloalaninowy. Obecnie w kraju
mamy do dyspozycji ok. 50 réznych
refundowanych rodzajéw preparatow
dla wszystkich grup wiekowych. Po-
wodzenie leczenia zalezy od szybkiej
diagnozy i wprowadzenia diety juz od
pierwszych dni zycia. Mozliwe stato
sieto dzieki Robertowi Guthrii, ktory w
1963 r. opracowat pétiloSciowy test na
oznaczenie Phe w suchej kropli krwi.
Wydarzenie to zapoczatkowato epoke
badan przesiewowych u noworodkdw.
W Polsce badania z inicjatywy Profe-
sor Barbary Cabalskiej rozpoczeto w
Instytucie Matki i Dziecka w Warsza-
wie w roku 1964. Caty kraj zostat nimi
objety pod koniec lat 80-tych. W 1998
roku test Guthrie'go zastgpiono ozna-
czeniem ilosciowym wykonywanym
metoda kolorymetryczng. Obecnie
stuzy do monitorowania leczenia
PKU. Od roku 2017 badania przesie-
wowe przeprowadzane sg z zastoso-
waniem metody tandemowe] spek-
trometrii mas ( MS/MS]. W Polsce
istnieje 10 osrodkdw zajmujacych sie

leczeniem PKU. Utworzone zostato
Polskie Towarzystwo Fenyloketonurii,
ktore zrzesza lekarzy, dietetykdw
i psychologdw, ktorzy czynnie zajmuja
sie dziatalnoscig naukowo-dydaktycz-
ng oraz leczeniem pacjentéw PKU.
Organizowane sga liczne konferencje
szkolno-naukowe, wyktady, semi-
naria, warsztaty kulinarne, integra-
cyjne spotkania pacjentédw polskich
I zagranicznych. Pojawia sie wiele
prac na temat: wykrywania, leczenia
I monitorowania choroby, odlegtych
skutkow nieleczonej lub niewystar-
czajaco leczonej PKU czy matczynej
PKU. Powstajg prace na temat jakosci
zycia pacjentéw i ich rodzin. Do nie-
dawna istniato wiele rozbieznosci na
temat procedur diagnostycznych i le-
czenia PKU. W tym roku, po 4 latach
intensywnej pracy grupy europejskich
ekspertéw w dziecinie PKU, w pre-
stizowym ,The Lancet Diabetes and
Endocrinology” opublikowano gtéwne
zatozenia Europejskich Standardéw
Rozpoznawania i Leczenia Fenyloke-
tonurii. Petna wersja tych rekomen-
dacji ukazata sie w pazdzierniku br.
w Orphanet Journal of Rare Diseases.
Standardy powstaty zgodnie z naj-
nowszg wiedza medyczng i w swoim
zatozeniu maja by¢ okresowo aktu-
alizowane. W chwili obecnej sg one
przedmiotem dyskusji w wielu kra-
jach europejskich oraz sg stopniowo
wprowadzane do codziennej praktyki.

».Deficyt LCHAD” - opis przypadku pacjenta z deficytem LCHAD

i nadmiarem masy ciata
Mgr inz. Kamilla Straczek

Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chorob Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego

SPSK nr 1 PUM, Szczecin

LCHAD - niedobdr dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-koen-
zymu A dtugotancuchowych kwasdéw ttuszczowych (ang.
long-chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase defi-
ciency) - to czesto rozpoznawana w Polsce wrodzona wada
metabolizmu z grupy mitochondrialnych defektéw spalania
ttuszczow. Choroba dziedziczy sie w sposdb autosomalny
recesywny. Objawy nieleczonego LCHADD pojawiajg sie
zwykle w okresie niemowlecym lub wczesnodzieciecym.
Na obraz kliniczny schorzenia sktada sie: nieche¢ do ssa-
nia i brak apetytu, zmniejszone napiecie mieéniowe, objawy
uszkodzenia watroby, kardiomiopatia, zwyrodnienie barw-
nikowe siatkowki oraz uszkodzenie nerwdéw obwodowych.
Z powodu obnizenia aktywnosci enzymu LCHAD organizm
nie moze czerpac energii z rozktadu dtugotancuchowych
kwasow ttuszczowych. Szczegdlnie ma to miejsce w okre-
sach zwiekszonego zapotrzebowania na energie. W sta-
nach takich, zapasy glukozy w postaci glikogenu szybko sie
wyczerpuja i u pacjentéw nieleczonych lub z niedostatecz-
ng podazg energii dochodzi do hipoglikemii. W Polsce no-
worodki poddawane sg badaniom pod katem wrodzonych
wad metabolizmu, w tymn LCHADD. Jesli w badaniu suchej
kropli pojawi sie zwiekszone stezenie dtugotancuchowych
acylokarnityn to pacjent wymaga przeprowadzenia proce-
dur diagnostyki weryfikujgcej wstepne podejrzenie choro-
by, w tym badanie GCMS moczu, badan enzymatycznych
I potwierdzenia molekularnego. Leczenie opiera sie przede
wszystkim na stosowaniu specjalistycznej diety zwigzanej
z modyfikacjg spozywanego ttuszczu (dieta normottusz-
czowa z ograniczeniem ttuszczy dtugotancuchowych tzw.
LCT -long chain triglycerides, wzbogacona o $redniotan-
cuchowe triglicerydy tzw. MCT -medium chain triglicery-
des) oraz zapobieganie przedtuzonemu gtodzeniu. Nowo-
rodki i niemowleta nie moga by¢ karmione mlekiem matki
z uwagi na duzy w nim udziat LCT. W tym czasie wprowa-
dza sie specjalne mieszanki mleko- zastepcze, o wyzszym
udziale ttuszczu MCT. W pdZniejszym okresie diete rozsze-
rza sie zgodnie ze schematem zywienia niemowlat pamie-
tajac , aby wyklucza¢ produkty bedace zrodtem ttuszczow
dtugotancuchowych. Tradycyjne ttuszcze, zaréwno roslin-
ne, jak i zwierzece, zastepujemy specjalnym olejem MCT
lub proszkiem MCT. Ze wzgledu na ograniczenie ttuszczu
LCT, dzieci z LCHADD sg narazone na niedobdr niezbed-
nych nienasyconych kwaséw ttuszczowych (NNKT), dlatego
w razie potrzeby nalezy suplementowa¢ kwas dokozahek-
saenowy (DHAJ. Problem, ktéry moze wystapi¢ w tej grupie
pacjentow, to pojawiajgca sie z uptywem czasu nadwaga
lub otytos¢. Powodem pojawiajgce] sie nadmiernej masy
ciata moze by¢ jedno z obowigzujacych zalecen diety czyli
unikanie przedtuzonego gtodzenia oraz skrdcenie przerwy
nocnej. W zaleznoéci od wieku, przerwy w karmieniu nie
moga przekraczac 4 godzin u noworodkdéw, nastepnie 6 - 8
godzin u niemowlat i 10 do 12 godzin u dzieci starszych.
Z obawy przed dekompensacjg metaboliczng diete wzbo-
gaca sie czasami w weglowodany proste. Kazda dodatko-
wa aktywnos¢ fizyczna jest takze poprzedzona positkiem

weglowodanowym z dodatkiem ttuszczu MCT. Redukcja
tkanki ttuszczowej u pacjentéw z LCHADD nie moze by¢
realizowana w sposob tradycyjny po przez ograniczenie ka-
lorii lub zwiekszenie wysitku fizycznego. Z tego powodu tak
wazna jest czesta kontrola i monitorowanie diety. Nalezy
analizowac¢ diete pod katem nie tylko ilosci ttuszczu i sto-
sunku LCT do MCT, ale takze ilosci biatka i weglowodandw,
poniewaz tylko pomiedzy tymi sktadnikami mozemy doko-
nywac¢ modyfikacji celem zahamowania dalszego przyrostu
masy ciata. W prezentacji przedstawiony zostanie przypa-
dek 6 letniej dziewczynki z LCHADD i problemy z utrzyma-
niem u pacjentki prawidtowych przyrostéw masy ciata.




Dr inz. Agnieszka Kowalik

Specjalista w zakre-

sie wrodzonych wad
metabolizmu.

Dietetyk z wieloletnim do-
Swiadczeniem w leczeniu
dietetycznym dzieci. Przez
30 lat pracowata w Insty-
tucie ,,Pomnik - Centrum
Zdrowia Dziecka”, poczatko-
wo w Klinice Gastroentero-
logii, a nastepnie w Klinice
Chordéb Metabolicznych.
Specjalizuje sie w leczeniu
rzadkich wrodzonych wad
metabolizmu. Od 4 lat konty-
nuuje prace w tym zakresie
w Instytucie Matki i Dziec-
ka w Warszawie. W 2006r
uzyskata tytut doktora w
zakresie technologii zywno-
Sci i zywienia na podstawie
pracy: , Ocena leczenia
dietetycznego pacjentow z
choroba syropu klonowego
w dtugoletniej obserwacji”.
Pod jej opieka dietetyczng
pozostajg pacjenci z wrodzo-
nymi wadami metabolizmu
od urodzenia do wieku doro-
stego. Jest autorka/wspot-
autorka ponad 70 artyku-
téw. Prowadzi wyktady dla
studentow dietetyki WUM

z  przedmiotu : , Zywienie
dzieci z wrodzonymi wadami
metabolizmu”. Wspétpra-
Cuje z organizacjami pacjen-
tow. Petni funkcje Przewod-
niczacej Sekcji Wrodzonych
Wad Metabolizmu PTD. Jest
cztonkiem Zarzadu Gtowne-
go Polskiego Towarzystwa
Dietetyki oraz cztonkiem
korespondencyjnym euro-
pejskiej grupy dietetykow
metabolicznych (DG), dzia-
tajacej przy towarzystwie
naukowym Society for the
Study of Inborn Errors of
Metabolism (SSIEM).

Przebieg leczenia dietetycznego z uwzglednieniem ciezkosci
objawow i czasu rozpoznania w chorobie syropu klonowego

Dr inz. Agnieszka Kowalik

Zaktad Badan Przesiewowych, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

Choroba syropu klonowego (ang. maple
syrup urine disease, MSUD) jest wrodzong
wadg metabolizmu (wwm) spowodowang
niedoborem aktywnosci dehydrogenazy a-
ketokwasdéw o rozgatezionych tancuchach.
Zablokowanie tej reakcji enzymatycznej
powoduje akumulacje aminokwaséw roz-
gatezionych (BCAA] tj. leucyny, izoleucyny
i waliny oraz odpowiadajacych im a-ke-
tokwaséw we wszystkich ptynach ustro-
jowych. MSUD jest wwm o dziedziczeniu
autosomalnym recesywnym i wystepuje
w 5 postaciach, o réznym przebiegu i ro-
kowaniu. W klasycznej postaci MSUD, przy
aktywnosci resztkowej enzymu <3%, obja-
wy wystepujg wkrétce po urodzeniu. U no-
worodka bez leczenia rozwija sie .zespot
intoksykacji”, obejmujacy narastajgco po-
jawiajace sie objawy takie jak: nieche¢ do
jedzenia, apatia, sennos¢, hipotonia/hiper-
tonia, bezdechy, drzenia, drgawki, $pigczka
oraz niewydolnos¢ oddechowa i zgon.

Celem leczenia dietetycznego w MSUD jest

szybkie zmniejszenie stezenia toksycznych

metabolitéw (zwtaszcza leucyny) poprzez

ograniczenie podazy BCAA w diecie do ilo-

Sci umozliwiajacych osiggniecie i utrzyma-

nie stezenia aminokwasdéw w osoczu w do-

celowym zakresie wartosci poprzez:

e Unikanie/ zmniejszanie katabolizmu

e promowanie anabolizmu

e monitorowanie stanu odzywienia i mo-
dyfikowanie spozycia w celu promo-
wania optymalnego wzrostu, rozwoju
i utrzymania zdrowia

e ocene odpowiedzi na tiamine i suple-
mentacje w przypadkach jej zalezno-
sci

W Polsce w latach 1985- 2017 rozpozna-
no 32 przypadki MSUD. W grupie |, pa-
cjentow . z ciezkim przebiegiem klinicz-
nym” w okresie diagnostycznym (objawy:
drgawki, $pigczka, niewydolnos¢ oddecho-
wa, koniecznos¢ dializy), 6 dzieci zmarto,
natomiast w grupie Il, . z tagodnym prze-
biegiem klinicznym”, nie byto zgondw,
wszystkie 16 dzieci nadal zyje. Wiek rozpo-
znania MSUD oraz liczba dni po wtaczeniu
leczenia do uzyskania obnizenia stezenia
leucyny w osoczu <1000 pmol/L sg wazny-
mi czynnikami majacymi wptyw na dalszy
przebieg leczenia u tych pacjentow. W gru-
pie Il tagczny czas toksycznego dziatania le-
ucyny byt wyraznie krotszy niz w grupie |,
a wyjsciowe stezenie leucyny w osoczu wy-
raznie nizsze. W pierwszym roku zycia, de-
kompensacje metaboliczne wystepowaty
czeSciej w grupie |, co znacznie utrudniato
uzyskanie stanu wyrdéwnania metabolicz-
nego i utrzymania stezenia leucyny w za-
kresie wartosci referencyjnych. U pacjen-
téw .z ciezkim przebiegiem klinicznym”
, znacznie czeSciej w pierwszych latach
zycia wystepowaty problemy z zywieniem,
wymagajace uzycia sondy dozotgdkowej
lub zatozenia PEG-a oraz nieharmonijny
rozwoj.

Noworodkowe badania przesiewowe daja
mozliwos¢ wczesnego wykrycia MSUD
i umozliwiajg rozpoczecie odpowiednie-
go leczenia dietetycznego u pacjenta bez
ciezkich objawdw intoksykacji. Przebieg
leczenia jest tatwiejszy i bardziej wyréwna-
ny, chociaz dalsze regularne monitorowa-
nie biochemiczne jest niezbedne do oceny
skutecznosci zalecane] diety oraz wykry-
cia zarowno za wysokiego stezenia leucy-
ny jak i za niskiego stezenia pozostatych
aminokwasow, zwtaszcza izoleucyny. Je
niedobér moze spowodowac spowolnienie/
zahamowanie rozwoju ale takze brak sku-
tecznoSci w obnizaniu stezenia leucyny,
a tym samym ryzyka jej neurotoksycznego
dziatania na struktury moézgu.

Ciqza u kobiety z acyduriq metylomalonowgq

Dr inz. Agnieszka Kowalik

Zaktad Badan Przesiewowych, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

Pacjentka z acydurig metylomalonowa (MMA), w wieku
31 lat zgtosita sie do Poradni Metabolicznej IMiD, w 5 ty-
godniu cigzy. Diagnoza izolowanej MMA kobalamino-nie-
zaleznej zostata ustalona w wieku 6 miesiecy i od tamtej
pory pacjentka byta leczona i monitorowana regularnie.
W okresie dziecinstwa wystepowaty dekompensacje me-
taboliczne, zwykle zwigzane z infekcjami i zwiekszonym
wydatkiem energetycznym. Przewlektym problemem byt
staby apetyt i niedostateczna realizacja zalecanego spozy-
cia. Najbardziej zagrazajacy zyciu epizod wystgapit w wieku
27 lat, kiedy pacjentka byta leczona steroidami. Opieke nad
pacjentka w okresie cigzy [ masa ciata 50 kg) rozpoczeto od
oceny dotychczasowego spozycia, ktére wynosito: energia-
1800-1900 kcal, biatko catkowite 1-1.3 g/kg m.c. Zalecono
zwiekszenie kalorii w diecie w | trymestrze cigzy do 2300
kcal / d, a spozycie biatka naturalnego do 1,0 g / kg m.c.
Do szdstego miesigca cigzy utrzymywaty sie epizody wy-
miotdéw. Wtaczono do diety preparat biatka (Protifar) oraz
jogurty. W ciggu trzech trymestréow Srednie dzienne spo-
zycie energii, biatka naturalnego i biatka catkowitego wy-
nosito odpowiednio: 1840-1863-2200kcal, 0,78-0,9-1,25g
/ kg oraz 1,0-1,17-1,43 g / kg. Pacjentka kontynuowata
przyjmowanie preparatu wolnego od treoniny, metioniny,
izoleucyny i waliny w statej dawce 40g (biatko ekwiwalen-
t-15.2g) dziennie, w catym okresie cigzy. Ze wzgledu na
utrzymujace sie niskie stezenie w osoczu izoleucyny lile)
i waliny (vall, wtaczono suplementacje tymi aminokwa-
sami w dawce 100-150 mg / d kazdego, w catym okresie
obserwacji. Co miesigc monitorowano aminoacidogram
w osoczu, stezenie amoniaku we krwi, profil kwaséw orga-
nicznych w moczu oraz profil acylokarnityn w suchej kropli
krwi. Zdrowa dziewczynka urodzita sie, poprzez rozwigza-
nie cieciem cesarskim. Podczas cigzy i porodu nie wysta-
pita dekompensacja metaboliczna, chociaz obserwowano
podwyzszenie stezenia MMA we krwi tuz przed porodem.
W celu unikniecia katabolizmu przed, w trakcie i dwa dni po
porodzie pacjentka otrzymywata staty wlew glukozy i kar-
nityne oraz od 2 doby preparat biatkozastepczy. Od piatej
doby po porodzie pacjentka spozywata juz petng ilos¢ kalo-
rii i biatka (2200kcal, 1.2g/kg, odpowiednio) wraz z suple-
mentacja ile i val. Pacjentka rozpoczeta karmienie piersia.
Miesigc pozniej ocena wartosci energetycznej i zawartos¢
biatka w jej diecie wynosita: 2600 kcal i 1.68g/kg m.c, od-
powiednio, przy suplementacjiile i val po 300mg/d kazdego
z aminokwasow. W ciggu 6 miesiecy karmienia piersig, du-
zej aktywnosci fizycznej i stresu zwigzanego z macierzyn-
stwem, a przy tym stabym apetycie, stezenie aminokwasow
w 0soczu utrzymywato sie na niskim poziomie i wymagato
utrzymania suplementacji waliny w dawce 150 mg/d a izo-
leucyny 350mg/d. Aktualnie masa ciata pacjentki wynosi
55kg. Jej coéreczka jest zdrowa i rozwija sie bez zadnych
problemow.

Whioski: Staranne monitorowanie kliniczne, biochemicz-
ne i dietetyczne jest kluczowe dla zapewnienia bezpiecz-
nego przebiegu cigzy, porodu i potogu u kobiety z acyduriag
metylomalonowa.




Mgr Sylwia Gudej
Dietetyk

Zawodowo zwigzana z Kli-
nikg Neurologii Dzieci

i Mtodziezy Instytutu Matki
i Dziecka w Warszawie,
gdzie specjalizuje sie w le-
czeniu padaczek lekoopor-
nych oraz wrodzonych wad
metabolizmu dietg keto-
genng i jej modyfikacjami.
Laureatka unikalnego
programu ,, Diamentowy
Grant” 2012 Minister-
stwa Nauki i Szkolnictwa

Wyzszego. Nauczyciel
akademicki, autorka i/lub
wspdtautorka wielu do-

niesien konferencyjnych,
publikacji naukowych oraz
popularnonaukowych

z zakresu dietetyki i zywie-
nia cztowieka. Kierownik

i wykonawca kilku gran-
tow naukowych. Aktywnie
uczestniczy w realizacji
programow dotyczacych
dietoprofilaktyki i dietote-
rapii chordb cywilizacyj-
nych oraz w promowaniu
zawodu dietetyka w Pol-
sce. Cztonek Polskiego
Towarzystwa Dietetyki.

Zastosowanie diety ketogennej i jej modyfikacji w leczeniu
deficytu transportera glukozy typu 1

Mgr Sylwia Gudej

Klinika Neurologii Dzieci i Mtodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

Deficyt transportera glukozy typu 1 [z ang.
GLUT1 deficiency syndrome; GLUT1-DS]
jest rzadka wrodzong wada metaboli-
zmu zwigzang z mutacjg w genie SLC2AT.
Choroba dziedziczona jest najczescig]
w spostb autosomalny dominujacy. Cze-
sto stanowi takze wynik mutacji de novo.
Konsekwencjg zmian w biatku GLUTT jest
zaburzony transport glukozy przez bariere
krew-modzg. Objawy choroby pojawiac sie
moga juz w pierwszych miesigcach zycia
dziecka. Najczescie] wystepujg rdzne typy
napaddéw padaczkowych i/lub zaburzen ru-
chowych, a takze uposledzenie funkcji po-

znawczych.

Obecnie leczeniem z wyboru GLUT1-DS
jest dieta ketogenna, dzieki ktérej orga-
nizm wchodzi w stan przewlektej ketozy.
Leczenie lekami przeciwpadaczkowymi
czesto nie przynosi oczekiwanych efektow
terapeutycznych, a nawet moze by¢ szko-
dliwe. Ciata ketonowe (aceton, acetooctan,
kwas beta-hydroksymastowy) moga prze-
kraczaC bariere krew-mozg, stanowiac
alternatywne zrédto energii dla komoérek
nerwowych.

Dieta ketogenna jest dietg o wysokiej za-
wartosci ttuszczu, niskiej zawartosci we-
glowodandéw oraz optymalnej dla wieku
pacjenta zawartosci biatka. Klasyczna
dieta ketogenna planowana jest zazwyczaj
w proporcji ketogennej (stosunek wagowy
ttuszczu do sumy biatka i weglowodandw)
2:1, 3:1 lub 4:1. Wartos¢ odzywcza diety
planowana jest indywidualnie dla kazdego
pacjenta. Wartos¢ energetyczna stano-
wi zazwycza] 75-80% kalorycznosci diety
naleznej dla wieku, uwzgledniajacej row-
niez stan odzywienia pacjenta, aktywnos¢
fizyczng oraz rodzaj zaburzeh neurolo-
gicznych i/lub ruchowych. Konieczna jest
suplementacja diety L-karnityng oraz wita-
minami i sktadnikami mineralnymi. Dieta
ketogenna z uwagi na duze restrykcje wy-
maga wielu godzin edukacji rodzicéw i/lub
opiekunow dziecka. Dlatego tez w ostat-
nich latach, szczegdlnie w przypadku dzie-
ci w wieku szkolnym i mtodziezy, stosuje
sie mniej restrykcyjne odmiany diet wyso-
kottuszczowych, takich jak modyfikowana
dieta Atkinsa oraz dieta o niskim indeksie
glikemicznym. Czesto réwniez stosuje sie
modyfikowang diete ketogenna, w ktorej

cze$¢ wartosci energetycznej diety stano-
wig ttuszcze MCT, korzystnie wptywajace
na zwiekszenie stezenia ciat ketonowych.
Zazwyczaj diety wysokottuszczowe sg do-
brze tolerowane przez pacjentéw z GLUT-
1-DS.

Dieta ketogenna oraz jej modyfikacje mu-
sza by¢ prowadzone pod nadzorem lekarza
i dietetyka, specjalizujgcych sie w tego typu
leczeniu. Wtasciwe przygotowanie do diety
zaréwno pacjenta, jak i jego rodzicow i/lub
opiekunow, zmniejsza ryzyko niepowodze-
nia leczenia, ktérego obecnie nie mozna
zastgpi¢ innego rodzaju terapia.

Podczas prezentacji zostanie dokonana
analiza poréwnawcza diety ketogennegj
oraz jej modyfikacji w kontekscie mozliwo-
Sci ich zastosowania w leczeniu dietetycz-
nym GLUT1-DS.

Przebieg leczenia dietetycznego u dziecka z deficytem transportera glukozy typu 1

Mgr Sylwia Gudej

Klinika Neurologii Dzieci i Mtodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

Leczeniem z wyboru deficytu transportera glukozy typu
1 [GLUT1-DS) jest dieta ketogenna lub jej modyfikacje.

W prezentacji przedstawiony zostanie przebieg leczenia
dietetycznego dwoch pacjentek w wieku 6 lat.

U pacjentki A rozpoznano GLUT1-DS z objawami padaczki
z napadami nieswiadomosci. W 5 r.z. dziewczynki podje-
to decyzje o leczeniu dietetycznym. Po szczegotowym wy-
wiadzie dietetycznym i ocenie sposobu zywienia zalecono
diete oparta o produkty o niskim indeksie glikemicznym.
Zaplanowano diete o wartosci energetycznej 1400 kcal,
w tym 65% energii z ttuszczu, 15% energii z weglowoda-
now oraz 20% energii z biatka. Stosunek ketogenny diety:
0,8:1. Dziecko dobrze tolerowato diete, nie obserwowano
skutkow ubocznych ze strony uktadu pokarmowego. Po 3
miesigcach dietoterapii obserwowano znaczng poprawe
w funkcjonowaniu dziecka, rodzice nie obserwowali na-
padoéw. Zauwazalna byta poprawa mowy, wiekszy zasdb
stow dziecka. Nie stwierdzono wspétruchdw oraz uginania
ndg w kolanach. Planowano wprowadzenie modyfikowane]
diety Atkinsa (MAD], jednak decyzje przesunieto w czasie
z uwagi na trudnosci w bilansowaniu i kontrolowaniu posit-
kow w przedszkolu. MAD wprowadzono po pét roku stoso-
wania diety o niskim |IG. Warto$¢ energetyczng diety usta-
lono na 1100 kcal, spozycie weglowodandw w 1. miesigcu
diety do 10 g/dobe, nastepnie zwiekszenie do 15 g/dobe.
Obecnie dziecko przebywa juz pét roku na MAD, w dalszym
ciggu obserwuje sie poprawe stanu zdrowia, stopniowo od-
stawiane sg leki przeciwpadaczkowe.

Pacjentka B z padaczkg z napadami nieswiadomosci
z GLUT1-DS zakwalifikowana zostata do leczenia MAD
w listopadzie 2016 r. Do czasu planowanej hospitalizacji,
ktéra miata na celu rozpoczecie leczenia dietetycznego,
rodzice stosowali u dziecka diete Montignaca. Po szczegé-
towym wywiadzie dietetycznym i ocenie sposobu zywienia,
dziewczynce zalecono MAD o wartoéci energetycznej 1200
kcal, o proporcji ketogennej 1:1, spozycie weglowodandw
w pierwszym miesigcu do 10 g/dobe. W warunkach szpi-
talnych wartos¢ energetyczna diety wynosita ok. 900 kcal.
Wystapit epizod wymiotow. W warunkach domowych konty-
nuowano MAD. Warto$¢ energetyczna diety wynosita sred-
nio 1100 kcal, proporcja ketogenna ksztattowata sie na
poziomie ok. 1,3-1,6:1. Dieta byta dobrze tolerowana przez
dziecko. Obserwowano poprawe w funkcjonowaniu dziew-
czynki. Od kwietnia 2017 roku wprowadzono klasyczna die-
te ketogennag w proporcji 2,5:1 oraz stopniowo odstawiono
leki przeciwpadaczkowe. Poczatkowo wartos¢ energetycz-
na diety wynosita 1000 kcal, nastepnie zwiekszona zostata
do 1200 kcal. Rodzice obserwowali dalszg poprawe w funk-
cjonowaniu dziewczynki. Obecnie u dziecka kontynuuje sie
stosowanie diety ketogennej w proporcji 2,5:1. Wartos¢
energetyczna diety ulegta zwiekszeniu do 1400 kcal. W dal-
szym ciggu obserwuje sie poprawe w funkcjonowaniu i roz-
woju dziecka. Napady padaczkowe nie wystepuja.

Leczeniem z wyboru GLUT1-DS jest dieta ketogenna, jed-
nak jej mniej restrykcyjne odmiany réwniez przynoszg ko-
rzystne efekty. Zatem, z uwagi na trudnoéci w realizacji
rygorystycznych diet wysokottuszczowych, rodzaj leczenia
dietetycznego nalezy indywidualnie dostosowac do pro-
blemdw i mozliwosci zardwno dziecka, jak i jego rodzicédw
i/lub opiekundw. Wybdr optymalnej formy dietoterapii mi-

nimalizuje ryzyko rezygnacji z leczenia dietetycznego.




Elzbieta Swieczka

Dietetyk dyplomowany
(Medyczne Studium Zawo-
dowe w Krakowie, wydziat
Dietetyki)

Od 1985 roku pracuje

w Uniwersyteckim Szpita-
lu Dzieciecym w Krakowie:
Il Klinika Pediatryczna,
Oddziat Przeszczepiania
Komarek Krwiotwérczych.
Obecnie dietetyk Poradni
Chorob Metabolicznych

i Poradni Rzadkich Wro-
dzonych Wad Metaboli-
zmu. Cztonek PTD,PTF

Wystapienie na konferencji
naukowej - XXXI Spotka-
nie Kliniczne Chirurgow
Dzieciecych z Pediatrami
9-10 lutego 2007 temat
pracy ,Zasady zywienia
dietetycznego pacjentow
z gtebokimi niedoborami
odpornosci” Obecnie wy-
stapienia na spotkaniach
edukacyjnych PTF oraz
szkolenia i warsztaty edu-
kacyjne dla rodzicéow i pa-
cjentow z PKU.

Prywatnie zona i matka
trojki dzieci. Wolny czas
spedza na spacerach

z psem . Lubi czytac ksigz-
ki psychologiczne i po-
ezje, pielegnowac kwiaty
i gotowac.

Acyduria propionowa

- trudnosci w prowadzeniu dietetycznym

Elzbieta Swieczka

Poradnia Chorob Metabolicznych, Uniwersytecki Szpital Dzieciecy, Krakow

Kwasica propionowa jest rzadka wrodzong
wada metabolizmmu aminokwaséw rozga-
tezionych, spowodowang niedoborem lub
brakiem aktywnosci enzymu karboksylazy
propionylo-CoA (PCCJ. Moze manifestowat
sie w roznych okresach zycia i mie¢ réz-
ny przebieg jedna z nich jest ciezka postac
noworodkowa. Celem postepowania die-
tetycznego jest ograniczenie podazy tych
aminokwasow, poprzez wykluczenie z die-
ty pokarméw bogatych w biatko. Zrédtem
pozostatych aminokwasoéw sa preparaty
biatkozastepcze bez waliny, izoleucyny,
treoniny i metioniny. W sytuacjach nasilo-
nego katabolizmu (goraczka, wymioty, bie-
gunka) oraz dekompensacji nalezy szyb-
ko przywraca¢ réwnowage metaboliczng
zwiekszajac podaz kaloryczna diety.

Opis przypadku

Okres diagnostyczny: Dziewczynka uro-
dzonaw 2016r w 40 Hbd z CI, PI, SA 10pkt.,
m. ur. 2760 g. Rodzice zdrowi, wywiad ro-
dzinny i cigzowy nieobcigzony. W 3 dobie
dziecko wypisane z oddziatu noworodko-
wego. . W domu trudnosci w karmieniu,
ubytek masy ciata W 4 dobie zycia obja-
wy odwodnienia, kwasica metaboliczna,
a w 6 dobie zycia w stanie skrajnie ciez-
kim, w gtebokiej $pigczce przyjete do OITN
USD. W badaniach laboratoryjnych: hy-
peramonemia 1120 umol/l, hipoglikemia
47mmol/l, leukopenia.. Badanie Tandem
MS/MS i GC/MS moczu: Dgn.: Kwasica
propionowa. W leczeniu: dializa otrzewno-
wa W badaniu MRI gtowy: mnogie ogniska
uszkodzen w istocie biatej i szarej mozgu.

Postepowanie Zywieniowe: zywienie po-
zajelitowe (Vaminolact], enteralne sonda
preparat MMA/PA  Anamix Infant (pro-
dukt aminokwasy Met, Thr, Val free, Ileu-
-low Joraz mleko poczatkowe, a nastepnie
smoczkiem z dobra tolerancjg pod kontro-
la aminogramu osocza oraz parametrow
wzrostowych.

W ambulatorium: Kontrolowana co trzy
miesigce. Dieta z ograniczeniem biatka
naturalnego w oparciu o preparat MMA/
PA Anamix Infant i Bebilon 112 dodatkowo
polimery glukozy, zgodnie z zaleceniami.
Przy wprowadzaniu pokarmow statych ty-
zeczka w 5 miesigcu zycia zaobserwowa-
no problemy z karmieniem. W przypadku
dziecka z zaburzeniami rozwoju utrudnie-
niami sa: staba kontrola ustawienia gtowy
i utrzymanie pozycji siedzacej, wiotkos¢
uogdlniona, staba umiejetnos¢ zucia i po-
tykania, zaburzenie taknienia, odruchy wy-
miotne. Wwieku 11 miesiecy hospitalizacja
z powodu infekcji gérnych i dolnych drog
oddechowych i braku taknienia. Podczas
pobytu w oddziale przeszta niezyt jelitowy
wywotany przez rotawirusa, posocznice
gronkowcowg. Zastosowano hiperalimen-
tacje i zywienie sonda zotgdkowa stopnio-
wo zwiekszajac podaz biatka z 1g/kg do
1,8g/kg i objetos¢ pokarmdéw dodatkowo
wprowadzono olej MCT. Obecnie dziew-
czynka karmiona doustnie przez smoczek
i tyzeczkg pokarmy potyka dobrze nie wy-
miotuje; bardziej preferuje warzywa niz
owoce, karmiona w nocy Tx Dodatkowo
wprowadzono preparat bez biatka Basic-p
z dobrg tolerancja.

Whiosek: W przytoczonym opisie przypad-
ku dekompensacja metaboliczna z ence-
falopatig w przebiegu kwasicy propionowe;j
wystapity przed uzyskaniem wyniku ba-
dania przesiewowego. Pomimo szybkiego
wdrozenia swoistego postepowania nie
udato sie zapobiec uszkodzeniom o.u.n.,
co w konsekwencji spowodowato trudnosci
w karmieniu i wprowadzaniu nowych pro-
duktow do diety. Wtasciwe postepowanie
dietetyczne zapobiega czestym dekom-
pensacjom metabolicznym, co pozytywnie
wptywa na przebieg choroby i jakos¢ zycia
pacjentow z ciezkim przebiegiem kwasicy
propionowe;.

Mgr Ewa Ehmke
vel Emczynska - Seliga

Dietetyk - absolwentka
Warszawskiego Uni-
wersytetu Medycznego,
obecnie pracownik Kliniki
Pediatrii, Zywienia i Cho-
rob Metabolicznych oraz
Poradni Chorob Metabo-
licznych Instytutu ,,Po-
mnik - Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie,
cztonek Polskiego Stowa-
rzyszenia Dietetykow oraz
Polskiego Towarzystwa
Wrodzonych Wad Meta-
bolizmu, cztonek zespotu
redakcyjnego czasopisma
~Wspotczesna Dietetyka”,
autor publikacji nauko-
wych, prelegent na konfe-
rencjach, wyktadowca na
warsztatach i szkoleniach,
opiekun praktyk i stazy
studenckich

Przypadek pacjenta z chorobq spichrzania glikogenu typu la
- wprowadzanie nowych wytycznych amerykanskich w leczeniu dietetycznym

Mgr Ewa Ehmke vel Emczynska - Seliga

Klinika Pediatrii, Zywienia i Chordb Metabolicznych,
Instytut ,,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka”, Warszawa

Choroba spichrzania glikogenu typu la
(z ang. Glycogen storage disease type la,
GSD la), inaczej glikogenoza la, to wrodzo-
na wada metabolizmu uwarunkowana au-
tosomalnie recesywnie. Istotg choroby jest
patologiczne magazynowanie glikogenu
i dysfunkcja watroby za co odpowiada nie-
dobér fosfatazy glukozo-6-fosforanu. Jej
objawami/ powiktaniami moga by¢ hipogli-
kemia, hipermleczanemia, hipermoczane-
mia, hiperlipidemia (hipercholesterolemia
i hipertriglicerydemia), hepatomegalia,
otytos¢ (gtéwnie brzuszna) czy niskoro-
stos¢. Leczeniem z wyboru i tym samym
zapobieganiem powiktaniom jest prze-
strzeganie odpowiedniej diety. Zalecenia,
ktore stosuje sie od 2016 r. w Klinice, s3
autorskimi zaleceniami prof. David A. We-
instein i wsp. (Connecticut Children’s Me-
dical Center) i obejmuja: regularnos¢ po-
sitkow (takze w nocy) i regularng podaz
surowej skrobi kukurydziane] (dawki wy-
liczone z algorytmul, ograniczenie weglo-
wodanéw tatwoprzyswajalnych (do 2,5-5g/
positek) i ztozonych (15-30g/positek], diete
bogatobiatkows (biatko do 2g/ kg nmc/d).

Zalecenia te wprowadzono u nastoletniego
pacjenta z GSD la, u ktérego od rozpozna-
nia (przed 6 rokiem zycial obserwowano
hipertransaminazemie, hipercholestero-
lemie, hipertriglicerydemie, hipermlecza-
nemie | hepatomegalie. Pierwsze zmiany
zastosowano juz na oddziale uzyskujac po-
prawe po zaledwie 3 dniach (TG, TC, ALAT).
Kolejna wizyta odbyta sie po 3 miesigcach
I poza wcigz podwyzszonym lipidogramem
wyniki badan krwi byty w normie. Po roku
stosowania powyzszych zalecen dietetycz-
nych watroba zmniejszyta sie z 21,5 cm do
16 cm, osiggajac niemal prawidtowe wy-
miary. W tym czasie pacjent urdést 11 cm
(zmiana w siatkach centylowych z 25¢ na
prawie 50c). Niestety jego BMI nadal wska-
zywato na 95¢, cho¢ przyrastato juz z wol-
niejsza tendencja.

Przestrzeganie amerykanskich zalecen
opracowanych przez Weinstein i wsp. po-
zwolito na prawie catkowitg normalizacje
wynikow badan krwi i rozmiaréw watroby.
Pacjent nadal musi uwaza¢ na wielkos¢
zjadanych porcji, unikanie podjadania oraz
ograniczenie spozycia ttuszczu w diecie
(ograniczajac tym samym jej kalorycz-
nos¢).




Dr inz. Danuta Gajewska

Specjalista w dziedzinie
zywienia cztowieka i diete-
tyki. Od wielu lat zwigzana
z Katedra Dietetyki SGGW,
w ktorej pracuje jako ad-
iunkt. Posiada wieloletnie
doswiadczenie z zakresu
poradnictwa dietetyczne-
go, wspotpracujac z krajo-
wymi i miedzynarodowymi
poradniami specjalistycz-
nymi w dziedzinie nadci-
Snienia tetniczego, gastro-
enterologii, alergologii

i nefrologii. Koordynator
programow badawczo-
-edukacyjnych w zakresie
profilaktyki i dietoterapii
otytoSci, skierowanych do
dzieci, mtodziezy i osdb
dorostych oraz programow
dotyczacych dietoterapii
chordb uktadu sercowo-
-naczyniowego. Cztonek
Komitetu Monitorujacego
Projekt nr KIK/34 ,,Zapo-
bieganie nadwadze i oty-
tosci oraz chorobom prze-
wlektym poprzez edukacje
spoteczenstwa w zakresie
zywienia i aktywnosci fi-
zycznej” realizowanego

w latach 2011-2016 przez
Instytut Zywnosci i Zywie-
nia w ramach Szwajcar-
sko-Polskiego Programu
Wspétpracy. Jako Prezes
Zarzadu Gtownego Pol-
skiego Towarzystwa Die-
tetyki aktywnie dziata na
rzecz rozwoju standardow
poradnictwa dietetycznego
w Polsce i Europie.

Realizacja zalecen dietetycznych w grupie pacjentow z PKU

Dr inz. Danuta Gajewska, Mgr Monika Rucinska
Katedra Dietetyki, Wydziat Nauk o Zywieniu Cztowieka i Konsumpcji,

SGGW, Warszawa

Dietoterapia, polegajaca na utrzymaniu
optymalnego stezenia fenyloalaniny we
krwi, jest skuteczng metodg leczenia feny-
loketonurii (PKU). Jednak brak wiedzy oraz
umiejetnosci  zbilansowania diety przez
osoby chore na fenyloketonurie moze
przyczynic¢ sie do zaburzen metabolicznych
takich jak otytos¢, zespdt metaboliczny czy
osteoporoza. Dodatkowo sposéb zywienia
chorych na PKU jest czesto monotonny, co
sprzyja zaprzestaniu przestrzegania zale-
cen dietetycznych.

Celem pracy byta ocena sposobu zywienia
0s6b chorych na fenyloketonurie. Bada-
niem objeto 30 osdéb z PKU w wieku 16-37
lat, w tym 16 kobiet i 14 mezczyzn. U wigk-
szosci pacjentéw (75%), chorobe rozpozna-
no po urodzeniu. W pozostatych przypad-
kach diagnoze postawiono p6zniej. Sposéb
zywienia chorych oceniono metoda wywia-
du bezposredniego, prowadzonego przez
dietetyka. Oceny dokonano przy uzyciu
kwestionariusza trzydniowego biezacego
notowania spozycia zywnosci.

Wszyscy pacjenci deklarowali stosowa-
nie diety niskofenyloalaninowej. Jedynie 5
0s6b zgtaszato trudnosci w przestrzeganiu
diety, do ktérych nalezaty miedzy innymi:
wysoka cena zywnosci niskofenyloalanino-
wej, brak umiejetnosci bilansowania diety
oraz koniecznos¢ stosowania bardzo re-
strykcyjnej diety. Rozpoczecie stosowania
diety i wprowadzenie preparatéw niskofe-
nyloalaninowych od razu po rozpoznaniu
choroby deklarowato 27 pacjentéw. Po-
zostate osoby zaczety stosowac preparaty
PKU po pojawieniu sie pierwszych objawdw
choroby.

Jako Zrddto informacji na temat zasad
zywienia w PKU zdecydowana wiekszos¢
ankietowanych (77%) wskazata dietetyka,
jednak czestos¢ konsultacji dietetycznych
byta dos¢ niska.

Kalorycznos¢ diet wiekszosci pacjentdw
(60%) byta ponizej rekomendowanych
wartosci. Srednia podaz energii wynosita
niespetna 1900 kcal. Mezczyzni spozywali
istotnie wiecej energii niz kobiety. Srednie
dzienne spozycie fenyloalaniny przez osoby
z PKU, z dietg oraz preparatami, wyniosto
712 mg i wahato sie od 186 mg do 1914 mg.
Jadtospisy pacjentéw charakteryzowaty sie
ponadto niskim udziatem btonnika pokar-
mowego, potasu, magnezu i jodu.

Przeprowadzone badania potwierdzajg ko-
niecznos¢ statej edukacji zaréwno pacjen-
tow, jak tez dietetykow wyspecjalizowanych
w prowadzeniu takich pacjentow.

NOTATKI




BT T ——
NOTATKI NOTATKI




NOTATKI

Since 1986

iy v
704 A

Sekcja Wrodzonych Wad Metabolizmu
Polskiego Towarzystwa Dietetyki
zaprasza zainteresowanych cztonkow PTD
do wspotpracy w zakresie:

e wymiany doswiadczen z codziennej pracy z pacjentami z wrodzonymi wadami metabolizmu

I ich rodzinami

* czynnego udziatu w opracowywaniu materiatow edukacyjnych dla pacjentow i ich rodzin

e aktywnego udziatu w opracowywaniu polskich zalecen leczenia dietetycznego we wwm

e udziatu w organizacji szkolen, warsztatow, konferencji naukowych dla srodowiska medycznego

/gtoszenia prosimy przesytac na adres e-mail: sekcjawwm@ptd.org.pl
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