Deficit LCHAD

Deficit LCHAD je autozomalné recesivni dédi¢né onemocnéni (OMIM 609016 (ht
tps://omim.org/entry/609016)). LCHAD je 3-hydroxyacyl-CoA
dehydrogenaza mastnych kyselin s dlouhym retézcem. Jedna se o enzym,
ktery je zodpovédny za preménu tukl na ndhradni zdroje energie pro lidské
télo.

Klinické pFriznaky

Nedostatek LCHAD mUze predstavovat nebezpeci pro pacienta hlavné béhem
hladovéni, zvysené spotrfeby energie i fyzické zatézi. Pacient si totiz nenf
schopen ve vlastnim téle tvorit energii z tukd. Symptomy LCHAD se bézné
objevi béhem raného détstvi. Mezi tyto priznaky mohou patfit malatnost,
hypoglykémie (nizkd hladina cukru v krvi), hypotonie (snizeny svalovy tonus) a
problémy s jatry. V nejpozdéjsim stadiu détstvi mohou mit pacienti bolesti svall, poruchu svalové tkané, ztratu citu
v koncetindch, infarkt myokardu ¢i problémy s dychanim.

3-Hydroxyacyl-CoA-dehydrogenaza

Diagnostika

Deficit LCHAD se diagnostikuje pomoci novorozeneckého screeningu. DileZitd je hladina hydroxyacylkarnitint s
dlouhymi fetézci, pokud je zvysena, je zde velka pravdépodobnost, Ze pacient trpi deficitem LCHAD.

Lécba

Zvysené mnozstvi sacharidl ve stravé.

Snizené mnozstvi tukd.

Dodani MCT olejl, tj. oleje se stfedné dlouhym retézcem. Patfi sem materské mléko, kokosové mléko, kravské
mléko a kozi mléko.

= V raném véku podavat ditéti dietu kazdé 4 hodiny.

Pricina deficitu LCHAD

Deficit LCHAD je zpGsoben mutaci HADHA genu. Tento gen zprostfedkovava instrukce pro vznik ¢asti enzymového
komplexu nazyvaného mitochondrialni trifunkéni protein. Tento protein obsahuje 3 enzymy, z nichz ma kazdy
jinou funkci. Jednotnou Glohou téchto enzym je rozlozit tuky s dlouhymi Fetézci. Mutace v rdmci HADHA genu
zpUsobuje dysfunkci jednoho z téchto tfi enzym0. V disledku této poruchy nemohou byt mastné kyseliny
preménény na energii. a tak mdze jejich zvyseny pocet v téle zplsobit Zivot ohroZujici stavy.
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