Dédicné poruchy metabolismu
aminokyselin/Otazky a kazuistiky

‘ . Tip: Rozbalte si autorské odpoveédi!

Otazky
1. Které aminokyseliny jsou prevazné prijimany ledvinami?
= A -glycin
= B - arginin
= C - alanin
= D - glutamova kyselina
= E - glutamin
= F - leucin
= G - histidin
= H - tyrosin
2. Které aminokyseliny odevzdava sval do krevni cirkulace v nejvétsim mnozstvi?
= A -glycin
= B - arginin
= C - alanin
= D - glutamova kyselina
= E - glutamin
= F - leucin
= G - histidin
= H - tyrosin
3. Enzymové defekty v cyklu tvorby mocoviny vedou k porucham mozkové ¢innosti. Cim je to
zplsobeno?

= A - Hyperamonemif

B - Tvorbou atypickych aminokyselin

C - Zvysenou tvorbou biogennich amin(

D - Hyperurikemii

E - Hypoglykemii (glukoneogeneze z aminokyselin je snizena)
4. Které aminokyseliny nejsou nutricné esencialni?

= A - Methionin
= B - Fenylalanin
= C - Cystein

= D - Tyrosin

= E - Leucin

= F - |soleucin

= G -Valin

= H - Threonin

5. Které z aminokyselin nejsou glukogenni?

= A - |soleucin
m B - Leucin

= C - Histidin

= D - Cystin

= E-Lysin

= F -Valin

= G - Tryptofan

6. Tyrosin je prekurzor pro syntézu:
= A - Noradrenalinu
= B - Adrenalinu
= C - Melaninu
= D - DOPA
7. Klicovym intermediarnim metabolitem pro synthesu cysteinu v jatrech je:
A - Argininosukcinat
B - Homoserin
C - Semialdehyd glutamové kyseliny
D - Cystathionin
E - Xanthurenova kyselina
8. Mechanismus vylucovani kreatininu ledvinami spociva:
= A -V glomerularni filtraci (bez tubuldrni sekrece nebo tubuldrni zpétné resorpce)
= B -V glomerularni filtraci a v malém podilu tubuldrni sekrece
= C -V glomerularni filtraci a tubuldrni zpétné resorpci
= D -V tubularni sekreci
9. PFi prerendlni uremii je
= A - ZvysSeny kreatinin mérné se zvysenou ureou
= B - ZvysSena urea a kreatinin na horni hranici normalu
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= C - Zvyseny kreatinin a urea na horni hranici normalu
= D - Kreatinin i urea jen na horni hranici normalu.

Otazka 1.

A - Spatné
B - Spatné
C - Spatné
D - Spatné

E - Spravné. Glutamin je vychytdvan ledvinou, ktery se i v ledviné tvofi z glutamatu a NH4+.

F - Spatné
G - Spatné
H - Spatné.

Otazka 2.

= A - Spatné. Glycin se tvofi v Fadé tkani. Nejvice v jatrech (za G¢asti glycinaminotransferasy, ktera katalyzuje
prenos aminoskupiny z glutamatu nebo alaninu na glyoxalat)
= B - Spatné - Arginin se tvori hlavné v jatrech jako soucast ureagenetického cyklu

C - Spravné. Alanin je vyluc¢ovan ze svalstva do cirkulace v relativné velkém mnozstvi (50% vSech
aminokyselin). V jatrech prodéld oxidativni deaminaci a dava vznik pyruvatu, ktery je hlavnim substratem
glukoneogeneze.

D - Spatné.

= E - Sprdvné. Také glutamin je svalem uvolfiovan v relativné velkém mnozstvi.

F - Spatné. Vétvené aminokyseliny, mezi néz leucin patfi, jsou vychytavany hlavné jatry a vychytavany svaly
a predevsim mozkem.

= G - Spatné.

= H - Spatné. Tyrosin se tvofi v jatrech za katalyzy fenylalaninhydroxylasy z Phe.

Otazka 3.

= A - Spravné. Amoniak je velmi toxicky pro vSechny buriky. Je proto detoxikovan jednak tvorbou glutaminu
(fixace NH4+ glutamdatem) a dale tvorbou mocoviny. Ureageneze, ktera se déje takrka vylucné v jatrech
vychytdva jak amoniak ze strfeva, tak hlavné amoniak vznikajici oxidativni deaminaci aminokyselin (cestou
glutamatdehydrogenasy z glutamatu).

B - Spatné. Pfi defektu v ureageneze se netvofi atypické aminokyseliny; pfi uréitém bloku se mohou hromadit
ve vétSim mnozstvi intermedidtory (kupf. argininsukcinat apod., téz glutamin jako nésledek snahy odstranéni
excesu NH4+).

C- Spatné. Biogenni aminy nevznikaji primarné ve zvysené mifre pfi porusSe ureageneze.

D - Spatné. Zvyseni hladiny kyseliny mocové nemé vztah k poruSe ureageneze.

E - Spatné. Hypoglykemie nevznika jako disledek poruchy ureageneze. Hypoglykemie véak méze zpGsobit
poruchu mozkové ¢innosti (mozek je energeticky zavisly na dodavce glukosy).

Otazka 4.

= A- spatné. Methionin je esencialni aminokyselinou
= B - Spatné. Fenylalanin je esencidlni aminokyselinou

= C - Spravné. Cystein neni esencidlni aminokyselinou. Je tvoren z methioninu a serinu cestou S-
adenosylmethioninu, ktery da vznik homocysteinu; ten reaguje serinem za vzniku cystathioninu.

= D - Spravné. Tyrosin neni esencialni. Vznika z esencialniho fenylalaninu hydroxylaci na C-4 pomoci
fenylalaninu hydroxylasy a biopterinu jako kofaktoru.

E - Spatné. Leucin je esencialni.

F - Spatné. Isoleucin je esenciélni.

G - Spatné. Valin je esencialni. Dllezity zejména pro ¢innost mozkové tkané jako ostatni vétvené
aminokyseliny.

= H - Spatné&. Threonin je esencialni

Otazka 5.

= A - Spatné. Isoleucin je ketogenni i glukogenni. Jeden z jeho katabolitu je propionyl CoA, ktery pfechazi na
sukcinyl-CoA, ten pak pres dalsi intermediarni produkty na oxalacetat; ktery pres fosfoenolpyruvat (za
katalyzy fosfoenolpyruvatkarboxykinasy) vstupuje do glukoneogenetické drahy.

= B - Spravné. Leucin je pouze ketogenni aminokyselina, kterd pres B-methylkrotonyl CoA a B-hydroxy-B-
methylglutaryl CoA ddvé acetoacetat a acetyl-CoA.

= C - Spatné. Histidin je glukogenni aminokyselina. Pfes glutamét poskytuje 2-oxoglutarat a tak vstupuje do
intermediatoru citratového cyklu.



= D - Spatné. Cystin je glukogenni aminokyselina. Konverze na pyruvat za¢ina oxidaci eventuelné transaminaci.

= E - Spatné. Lysin je ketogenni,ale i glukogenni aminokyseliny. Katabolismus lysinu se dé&je pfes sacharopin za
vzniku d-ketoadipatu a glutaryl-CoA.

= F - Spatné. Valin je glukogenni aminokyselina. Vstupuje do citrdtového cyklu pfes sukcinyl-CoA.

= G - Spatné. Tryptofan je ketogenni, ale i glukogenni aminokyselina.

Otazka 6.

= vSechno spravné. Tyrosin je prekurzorem vsech uvedenych metabolitd. Tyrosinhydroxylasou za Ucasti
biopterinu vznika nejprve DOPA, dekarboxylaci dopamin, oxidaci noradrenalin a z ného adrenalin. Cesta na
melaniny vede pres dopachinon.

Otazka 7.

= A - Spatné. Argininosukcinat je intermediat cyklu tvorby mocoviny.

= B - Spatné&. Homoserin je produkt, ktery vznika sou¢asné s cysteinem pfi reakci serinu s homocysteinem,
ktery vznika z methioninu.

= C - Spatné. Glutaméatsemialdehyd je intermedidtorem syntézy prolinu nikoliv cysteinu.

= D - Spravné. Cystathionin je klicovym metabolitem pfi syntéze cysteinu. Vznika reakci serinu s
homocysteinem. Stépi se pak na homoserin a cystein.

= E - Spatné. Xanthurenova kyselina je metabolit tryptofanu.
Otazka 8.
= A - Spatné. Kreatinin se nechové jako latka "bezprahova" jako je tomu u inulinu.

= B - Spravné. Kreatinin se vylucuje glomerularni filtraci a malou (asi 10%) tubularni sekreci. Podil sekrece se
zvysSuje u patologické hyperkreatininemie.

= C- Spatné. Kreatinin nepodléhd tubuldrni zpétné resorpci na rozdil od mocoviny
= D - Spatné. Kreatinin je predevsim filtrovan glomeruly.

Otazka 9.
= A - Spatné. Umérné zvyseni obou je u renéliniho selhani

= B - Spravné. Urea je zvy$ena mnohem vice neZ kreatinin. Ddvodem je zvySend antidiuréza, kterd vede k
zvysené zpétné resorpci vody spolu s elektrolyty a ureou (isoosmolarni zpétna diflze).

= C - Spatné. Zvyseni kreatininu neni charakteristické pro prerendini uremii.
= D - Spatné. U prerenalni uremie vzdy zvySena urea.

Kazuistiky

Kojenec s psychomotorickou retardaci

Kojenec, 3 a 1/2 mésice, porod normalni. Po nékolika tydnech matka pozorovala, ze dité (ve srovnani se
sourozenci) jevi maly zajem o okoli a ze neprospivd. Moc¢ v plenkdch méla zvlastni zdpach, jako po mysich. U
dévcatka se téz objevil tfes koncetin. V laboratofi byl prokdzan positivni Guthrieho test na hyperfenylalaninemii,
moc¢ ddvala pozitivni reakci s ferichloridem na kyselinu fenylpyrohroznovou. Koncentrace fenylalaninu v plasmé:
1089 mol/l (N: 109 mol/l). VySetfeni bioptického vzorku jater ukdzalo vyrazné snizeni (na 1%) fenylalanin
hydroxylasy. To svédci pro pritomnost “klasické” formy fenylketonurie

Otazky:

1. ProC nelze pfi dietnim léCeni fenylketonurie vyloucit zcela pfitomnost fenylalaninu v potravé?
2. Cim mUze byt ohrozen plod téhotné zeny s fenylketonurii (ktery tuto poruchu nezdédil)
3. Mlze organismus pacienta s deficitem fenylalaninhydroxylasy tvofit tyrosin?

1. Z fenylalaninu vznikaji dalsi velmi dllezité metabolity jako je DOPA, katecholaminy apod. V
“bezfenylalaninové” dieté je proto vzdy malé mnozstvi (250-300 mg denné) fenylalaninu.

2. Eventuelni hyperfenylalaninemii. Fenylalanin prochazi placentarni bariérou z cirkulace matky do cirkulace
plodu, jehoz centralni nervovy systém mdze byt fenylalaninem poskozen.

3. Pokud by byl Gplny nemdze, ale i 1% aktivita fenylalaninhydroxylasy staci za pritomnosti malého mnozstvi
fenylalaninu syntetizovat tyrosin. Tyrosin u pacienta s fenylketonurii se vlastné stadva esencialni
aminokyselinou. (jako je fenylalanin)

Pacient s dislokaci o¢nich ¢cocek a mirnou retardaci se zachvatem kreci



Chlapec, 15 rokd, dostal nahle zachvat kreci prfipominajici “grand-mal”. Lékar nalezl ochabnuti svald na levé tvari a
na levé horni a dolni koncetiné, a proto chlapce odeslal k hospitalizaci s diagnézou cerebrovaskularni prihody
(prava hemisféra). Zde byl podrobnéji vysetren a v anamnéze zjiSténa operace (iridektomie) obou oc¢nich ¢ocek pro
jejich velkou dislokaci, Chlapec byl mirné mentalné retardovan. Tyto Udaje vedly k podrobnéjsimu vysetieni
aminokyselin obsahujicich siru. Nalezy potvrdily diagnézu homocystinurie: celkovy homocystest(e)in v séru - 965
pmol/l (N: < 30), cystein neméritelny, foldt a B12 normalni.

Otazky:

1. Ktery enzym je u tohoto onemocnéni deficientni a k jakym zméndm v metabolismu aminokyselin to vede?
2. Mze byt zplsobena zvysend hladina homocyst(e)inu a homocystinurie téz dietou?
3. ZvySena hladina homocysteinu rizikovym faktorem. Pro které stavy?

1. U dédi¢né homocystinurie chybi cystathioninsynthasa ev. cystathionasa. Defekt vede ke zvyseni
methioninu a homocysteinu, cystein je naopak nizky. Metabolizace na cystein je prerusena, nahromadény
homocystein je ve zvySené mire premeénovan za pritomnosti tetrahydrofolatu a vitaminu B12 na methionin.
2. Ano, pri nedostatku methyltetrahydrofolatu, ktery vznika z dihydrofoldtu a vitaminu B12. Dieta chuda na
listovou kyselinu a nedostek vitaminu B12 to mlze zpUlsobit

3. Predcasny vyskyt aterosklerézy (to mlze vysvétlovat cerebrovaskularni prihodu u chlapce: tvorba trombu,
vznik embolie, poskozeni cévni stény). Také zvysena koncentrace methioninu v mozku vychytava adenosin
(vznikd S-adenosylhomocystein). Adenosin potlacuje mozkovou aktivitu a jeho deficience v mozku snizuje
prah pro vznik kreci.

Pacient s renalni kolikou

Chlapec, 16 rokd, byl hospitalizovan pro prudkou bolest v levém boku vystrelujici do pubické oblasti. Mél
c¢ervenohnédou moc¢ a v moCovém sedimentu vyrazna erytrocyturie a po okyseleni moce kyselinou octovou byly v
sedimentu nalezeny ploché transparentni hexagonadlni krystalky. Zobrazovacimi technikami nalezeny konkrementy
v obou ledvinach.

Otazky:

1. Jaky mocovy konkrement zde prichazi v dvahu?

2. Jaka porucha (deficience) je podstatou dédi¢né cystinurie?

3. Jak Ize zabranit nebo alesponi snizit tvorbu cystinovych kaménk@?
4. Jaky je rozdil mezi cystinurii a cystindzou?

1. Hexagonalni transparentni krystalky vypadavaijici v kyselém prostredi z moce jsou typické pro cystin.

2. U cystinurie je deficientni transportni protein, ktery prenasi dibazické aminokyseliny (cystin, lysin, arginin
a ornithin) pres buné¢nou membranu bunék proximalniho rendlniho tubulu a bunék sliznice tenkého streva.
Nemoznost zpétné resorpce téchto diaminokyselin z primarni moce vede k vyrazné cystin-lysin-arginin-
ornithinurii. Cystin, ktery je v moci pod pH 6,5 velmi nerozpustny, vypadava a tvori konkrementy.

3. Alkalinizaci moce zvySenou diurézou a dale snizenim bilkovin dieté.

4. U téchto dvou syndrom jsou deficientni dva rozdilné transportni systémy pro cystin. U cystinurie jde o
transportni protein specificky pro diaminokyseliny, a to v proximalnim tubulu a sliznici stfevni; u cystindzy je
to transportni protein umoznujici prenos cystinu pres lysosomalni membranu lysosomovych vackd do
cytosolu. Cystin se tak v lysosomech hromadi, poskozuje bunky, tvori krystaly v nékterych tkanich a porusuje
jejich funkci. Postizené déti umiraji na rendlni selhani obvykle v 6-12 letech. U cystindzy neni
diaminoacidurie,

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢clanky

= Dédi¢né poruchy metabolismu aminokyselin
= Poruchy ureageneze

Dalsi kapitoly z knihy MASOPUST, J., PRUSA, R.: Patobiochemie metabolickych drah:

= Vyziva: Energeticky metabolizmus a jeho poruchy ¢ Poruchy vyZivy ¢ VysSetieni stavu vyzivy

Sacharidy: Poruchy metabolismu glukézy  Glykogendzy

Lipidy: Poruchy lipidového metabolizmu

Jiné: Poruchy ureageneze ¢ Porfyrie ¢ Poruchy metabolismu kyseliny mocové

Voda, stopové prvky a minerdly: Sodik ¢ Draslik
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= Otazky a kazuistiky: Poruchy metabolismu glukézy ¢ Poruchy vyzivy * Voda ¢ Acidobazickd rovnovaha e
Bilirubin « Porfyrie ¢ Poruchy metabolismu kyseliny moc¢ové ¢ Glykogendzy  Poruchy metabolismu lipidd o
Eikosanoidy ¢ Dédi¢né poruchy metabolismu aminokyselin ¢« Poruchy genové exprese

Zdroj

= MASOPUST, Jaroslav a Richard PRUSA. Patobiochemie metabolickych drah. 1. vydani. Praha : Univerzita
Karlova, 1999. 182 s. s. 50- 54. ISBN 80-238-4589-6.


https://www.wikiskripta.eu/w/Poruchy_metabolismu_gluk%C3%B3zy/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Poruchy_v%C3%BD%C5%BEivy/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Voda/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/ABR/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Bilirubin/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Porfyrie/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Poruchy_metabolismu_kyseliny_mo%C4%8Dov%C3%A9/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Glykogen%C3%B3zy/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Poruchy_metabolismu_lipid%C5%AF/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Eikosanoidy/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Poruchy_genov%C3%A9_exprese/Ot%C3%A1zky_a_kazuistiky
https://www.wikiskripta.eu/w/Speci%C3%A1ln%C3%AD:Zdroje_knih/80-238-4589-6

