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Uvod
Vama ili VaSem djetetu postavljena je dijagnoza organske acidurije.

U pocetku je svaku informaciju koja se ti¢e takvih bolesti teSko razumijeti, poseb-
no u trenutku kad ste, naravno, vrlo zabrinuti i iznenada obasuti mnostvom
medicinskih informacija.

Opisom ovog poremecaja u obliku broSure na internetu, omogucuje Vam se
da je procitate u slobodno vrijeme i zapiSete sva vazna pitanja koja biste Zeljeli
pitati Vaseg lije€nika, medicinsku sestru ili dijetetiCara.
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Uloga metabolizma

Da bismo bili zdrava osoba moramo na$e tijelo redovito hraniti kako bismo mu
hranom osigurali energiju i obnovu tkiva.

Hrana koju jedemo razgraduje se u male sastavne dijelove i koristi za rast i
obnovu tkiva, ili biva pohranjena da bude raspolozZiva u razdobljima gladovanja
ili se kao otpad izlu€uje. lako ovo objasnjenje u osnovi opisuje proces, on je,
naravno, mnogo slozZeniji.

Sto se u tijelu zbiva s bjelanéevinama ?

Hrana koja sadrzi bjelan¢evine (drugi naziv za bjelancevine je ,proteini®) je mli-
jeko, jaja, riba, meso, sir, kruh itd. Tijekom probave bjelanCevine se u crijevu
razgraduju u manje molekule ili ,gradevne jedinice® kako bi se prenijele u krv i
koristile za rast i obnovu tkiva. Ono §to smo pojeli kao odrezak ili popili kao ¢asu
mlijeka razgradit ¢e se tako u 20 pojedinacnih ,gradevnih jedinica“ poznatih kao
aminokiseline. Ove aminokiseline prenose se u krvotok i njime dolaze do tjeles-
nih stanica kojima trebaju. Opcenito govoreéi, jedemo mnogo viSe bjelancevina
nego $to je tijelu potrebno. Zbog toga, nakon $to zavrSimo s koristenjem onog
Sto nam je potrebno, visak se razgraduje enzimima u manje produkte, medu
kojima su amonijak i organske kiseline. Tijelo ne podnosi velike koli€¢ine amoni-
jaka i organskih kiselina pa se oni u jetri pretvaraju u neskodljive oblike koji se
mogu izlugiti.




Organske kiseline

Da biste razumijeli bolest Vaseg djeteta korisno je razjasniti detaljnije kako se
razgraduju neke aminokiseline (kao izoleucin, valin, leucin, lizin i triptofan). Sva-
ka aminokiselina ima vlastiti put razgradnje na kojem djeluje niz enzima. Svaki
enzim je nuzan da bi se jedna tvar (kemijski spoj) pretvorila u drugu. Ako neki od
enzima ne radi kako treba dolazi do prepreke u razgradnji i nagomilavanja tvari
koju taj enzim normalno razgraduje. Kad se nerazgradene tvari nakupljanju one
postaju Stetne i opasne za tijelo. Ovo nakupljanje nalikuje prometnom zastoju
na cesti na kojoj se dogodila nesreca.

Ako Vam je reCeno da Vam dijete ima organsku aciduriju, to znaci da jedan
od enzima koji sudjeluju u razgradnji aminokiselina ne radi kako treba. Po or-
ganskim kiselinama koje se nakupljaju prije mjesta prepreke na putu razgradnje
dobile su pojedine organske acidurije imena:

Propionska kiselina — propionska acidurija ili acidemija

Metilmalonska kiselina — metilmalonska acidurija ili acidemija

Izovaleri¢na kiselina — izovalerijanska acidurija ili acidemija

Glutarna kiselina — glutarna acidurija

Dijagram pokazuje polozaj enzima koji ne valja u tim poremecajima

Izoleucin Valin Leucin Lizin Triptofan
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Koji su simptomi ?

Simptomi se razlikuju od osobe do osobe, a mogu se pojaviti u bilo kojoj zivotnoj
dobi.

U prvim tjednima Zivota novorodence moze postati teSko bolesno jer vise ne
moze putem posteljice odstranjivati ove Stetne tvari koje se nakupljaju nakon sto
dijete po¢ne hranom u tijelo unositi bjelan¢evine. U takvoj situaciji djeca obi¢no
postaju pospana, ubrzano diSu, povracaju i mogu postati Zivotno ugroZena.
Zbog toga je neophodno bolnicko lije€enje. Nakon Sto se stanje VaSeg djeteta
stabilizira dobit ¢ete informacije o bolesti, potrebnu potporu i upute kako lijeciti
bolest VaSeg djeteta.

Ponekad, Stetne kiseline uzrokuju da se oko bolesnog djeteta osjeca
karakteristiCan miris. Za djecu s izovalerijanskom acidurijom poznato je da se
oko njih mozZe osjecati neugodan miris kao od znojnih nogu. Nakon $to zapo¢ne
lijeCenje taj smrad nestaje. Ipak, roditelji ponekad osjete taj neugodni miris kad
se dijete ne osje¢a dobro, npr. zbog prehlade ili sli¢nog razloga; to moze biti rani
znak da treba poceti s primjenom hitnih mjera lijeCenja (hithe mjere lijeCenja
opisane su kasnije u ovoj brosuri).

Ponekad bolesna djeca ne dobiju nikakve simptome bolesti sve dok ne postanu
starija. Smatra se da imaju blaze oblike bolesti. No, i u njih je brizljiva skrb jed-
nako vazna.




Lijeéenje

Ciljevi lije€enja
Glavni cilj lije¢enja je odrzavati koncentraciju organskih kiselina u krvi u sigur-
nom rasponu. Vise je ¢imbenika koji mogu uzrokovati porast organskih kiselina,
ukljucujuéi infekcije i nagli porast koli¢ine bjelan¢evina u obrocima. U razdo-
bljima bolesti i infekcija tijelo ¢esto odgovara na potrebu stvaranja energije ra-

zgradnjom vlastitih priCuva. Kao posljedica razgraduju se i tjelesne bjelancevine
zbog €ega dolazi do porasta organskih kiselina u krvi.

Hitno zbrinjavanje za vrijeme akutne bolesti

Ako se Va$e dijete ne osjeca dobro, mora ga se lijeciti hithim mjerama.

Hitne mjere su nuzne za sve bolesnike s organskim acidurijama, uklju€ujuéi one
s blagim oblicima bolesti. Hitne mjere razlikuju se od bolesnika do bolesnika.

Hitne mjere ukljuuju davanje energetskog napitka s velikim udjelom Secera, a
time i kalorija. Takav napitak je nuzan kad dijete nije dobro i ne podnosi svoju
uobi€ajenu prehranu. Radi se o neskodljivom rjeSenju, koje nije, ako se dijete
ubrzo nakon pijenja tog napitka oporavi, povezano s bilo kakvim neZeljenim nus-
pojavama. Kako je ranije objasnjeno, uzimanjem tih dodatnih kalorija sprie¢ava
se u tijelu razgradnja vlastitog tkiva, uklju€ujuci i bjelan¢evina, u svrhu proizvo-
dnje energije i sprieCava nastajanje Skodljivih organskih kiselina. Kasnjenje u
primjeni ove mjere moze biti opasno. Ako niste sigurni kako treba postupiti,
najbolje je posavjetovati se sa zdravstvenim osobljem koje se u podrucju gdje
Zivite bavi metaboli¢kim bolestima ili sa specijaliziranim centrom za takve bo-
lesti.

Sastav takvog napitka i koli¢ina koju treba popiti prilagodava se svakom boles-
niku individualno, ovisno o dobi i tjelesnoj masi. O njegovom sastavu odlucuju
lijecnik i dijetetiCar. Upute, najbolje pisane, o koriStenju ovog napitka treba dos-
liedno slijediti bez obzira na doba dana ili no¢i. Hithe mjere u razdobljima kad
se dijete pocinje osjecati loSe, a jos nije jasno hoce li bolest krenuti u smjeru
daljnjeg pogorS$anja ili oporavka, uklju€uju bez odlaganja i privremeni presta-
nak uzimanja hrane i pic¢a koji sadrze bjelancevine. Takav prestanak uziman-
ja bjelanéevina ne smije trajati dulje od 24 sata bez da se posavjetujete sa
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zdravstvenim osobljem koje je dobro informirano o bolesti Vaseg djeteta. Vazno
je i spustati tjelesnu temperaturu ako je ona poviSena.

Ako se VaSem djetetu bez obzira na primijenjene opisane hitne mjere stanje
zamjetno ne poboljSava i/ili i dalje povraca trebate, ovisno o situaciji, uciniti
nesto od sljedeceg:

javiti se svom podru¢nom lije€niku radi procjene stanja i po potrebi
upucivanja u bolnicu ili

javiti se u bolni¢ku hitnu sluzbu ili drugu vrstu hitne sluzbe ili
posavjetovati se telefonom s pedijatrima u bolnici

Nakon primitka u bolnicu najvjerojatnije ¢e energetski napitak biti zamijenjen
intravenskom infuzijom koja sadrzi glukozu ili ¢e mu infuzija biti dodana. Na taj
nacin ¢e se omoguditi da se Zeludac nakon povracanja previSe ne optereCuje i
smiri te da dijete ipak dobije potrebnu glukozu, sada izravno u venu. Nakon $to
se bolest koja je izazvala pogorSanje obuzda postupno se prelazi ponovno na
uzimanje tekucine i hrane na usta i nastavlja s posebnim dijetnim lijecenjem.

Za vrijeme boravka u bolnici bit ¢e neophodno uzimati uzorke krvi za pretrage
kako bi se utvrdilo je li metaboli¢ki poremecaj suzbijen i nalazi uredni pa odluciti
jesu li potrebne dodatne mjere lije€enja.

Ako za vrijeme boravka u bolnici Vase dijete ne odgovori dobro na infuziju
glukoze, potrebne su dodatne mijere lijeCenja. Ako koncentracija organskih
kiselina u krvi naraste do vrlo visokih vrijednosti mogu se pojaviti pospanost,
razdrazljivost i zbunjenost §to je upozorenje da je bolest zahvatila mozak. Da se
to sprije€i moze biti potrebna primjena lijekova u venu. Njih je bolesnik mozda
vec i prije uzimao na usta ili preko sonde. Ako i nakon uvodenija tih lijekova Vase
dijete bude vrlo loSe moze postati nuzno premijestiti ga u jedinicu intenzivne
njege gdje se mogu primijeniti dodatne mjere intenzivnog lije€enja.



Dugoroéno lijeéenje

Dijeta
Bolesnicima u kojih je postavijena dijagnoza organske acidurije naj¢esce
je ograni€en unos bjelan€evina hranom ili im se savjetuje da budu oprezni s
koli¢Ginom bjelan€evina koju jedu.

Ogranic¢enje unosa bjelancevina je vazno jer smanjuje nastanak Stetnih organs-
kih kiselina.

Cilj je osigurati tijelu dovoljno bjelan€evina za rast i obnovu tkiva, ali istovre-
meno i ograniciti unos do koli¢ine koju dijete podnosi. Postoji sklonost da se s
vremenom smanjuje koliina bjelanevina koju bolesnik podnosi jer se s dobi
usporava brzina rasta.

Dijetom treba osigurati i dovoljno kalorija jer njihov nedovoljan unos takoder
moze izazvati metaboli¢ku krizu.

Va$ ¢e Vas dijetetiCar nauditi kako izracunati koliinu bjelancevina u hrani. Tako
¢ete moci kontrolirati unosite li hranom koli€inu bjelan€evina odobrenu planom
dijetalnog lijeCenja. Vagati (i poslije racunati koli¢inu bjelanevina u njoj) treba
samo hranu koja sadrzi bjelancevine. Ostalu hranu ne treba vagati i moze je se
jesti bez ogranicenja.

U mnogih bolesnika razvije se odbojnost prema hrani u tolikoj mjeri da je teSko
na usta u tijelo unijeti dovoljno kalorija. U takvim slu¢ajevima neizbjezna je pri-
mjena sonde (cjevdice) za hranjenje.

Sonde se mogu primjenjivati tako da se tanka sonda uvede kroz nos i smjesti
u Zeludac. Takve sonde nazivamo nazogastricnim sondama. Ne preporucuju
se za dugotrajnu primjenu. Ako postane ocito da ¢e biti potrebno dugoro¢no
hranjenje sondom, otvaranje gastrostome, rupe u trbusnoj stijenci spojene sa
Zelucem, moze biti nuzno. Cjev€ica za hranjenje na gastrostomu postavlja se
direktno u Zeludac pod anestezijom u okviru manjeg kirurS§kog zahvata. Otvor
gastrostome zatvara se malim plasti€nim poklopcem poput dugmeta, tik do
kozZe. U trenucima kad se ne daje obrok kroz gastrostomu, cjevCica se zacepi
odnosno poklopac zatvori i prekrije odjecom da se ne vidi.
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Lijekovi

Neki bolesnici s organskim acidurijama primaju lijekove, a neki ne. Slijedi popis
lijekova koji se koriste i lije€enju organskih acidurija i opis njihovog djelovanja:

KARNITIN pomaze vezanjem za organske kiseline omogucéujuéi njihovo
pojacano izlu€ivanje urinom.

GLICIN djeluje na isti nacin kao karnitin. U nekim bolestima, ako je bolesnik
dobro, moZe se primjenjivati kao jedino sredstvo lije€enja.

METRONIDAZOL je antibiotik koji se u organskim acidurijama daje u manjim
dozama nego za lije€enje infekcija. Svrha davanja je smanjenje koli¢ine bakte-
rija koje normalno Zive u crijevima i takoder proizvode organske kiseline, koje
se iz crijeva apsorbiraju u krv i jednako kao i one nastale u metaboli¢kim proce-
sima u tijelu mogu Stetiti bolesniku.

Osin navedenih, jo$ je mnogo lijekova koji se koriste u lije€enju organskih aci-
durija. Ovdje su opisani oni koji se koriste najcesce.

Vrlo je vaZzno da uzimate sve VaS$e lijekove to¢no kako Vam je Vas doktor pro-
pisao.




Kako je moje dijete dobilo ovu bolest?

Organske acidurije su genetski uzrokovane. To znaci da nisu posljedica ni¢ega
Sto se dogadalo u trudnoci. Genetski poremecaji su naslijedeni, a obrazac po
kojem je VaSe dijete dobilo bolest bit ¢e u nastavku opisan.

Ako je gen naslijeden i od majke i od oca naziva se autosomno recesivnim.

U ljudskom tijelu, svaka osoba nosi priblizno sedam pogreSaka u svojoj ukupnoj
genetskoj informaciji. Ako Vi i Vas partner nosite istu genetsku pogresku koja je
odgovorna za nastanak organske acidurije, u svakoj trudnoci vjerojatnost je 1
od 4 da ¢e se dijete roditi s organskom acidurijom.
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Kako se to zbiva?

Dijagram Vam pokazuje kako se to dogada.

Ml Zdravo dijete. Nije prenositelj.

M A Zzdravo dijete. Nosilac genetske pogreske.
Bolesno dijete.

M A Zzdravo dijete. Nosilac genetske pogreske.




Pri oplodnji ne moze se predvidjeti koji ¢e se spermij s kojim jajaScem spoijiti
da dode do zageca. Pri zaCe€u spaja se jedan spermij oca s jednim jajaScem
majke kako bi se razvio plod.

Genetska informacija pohranjena je u molekuli DNK koja se nalazi u kromo-
somima u jezgri svake jajne stanice i svakog spermija. Upravo ta informacija
odreduje u djeteta npr. boju o€iju, boju kose, kao i sve druge nasljedne osobine
koje mogu biti promijenjene zbog nasljednih bolesti.
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Sto buduénost nosi mojem djetetu?

Kao $to je opisano, tezina organskih acidurija vrlo je promjenjiva. U nekih boles-
nika bolest je tako blaga da lijeCnik specijalist treba samo jednom godiSnje pre-
gledati bolesnika. Takav posjet jednom u godini omogucuje lije¢niku da uodi
promjene koje bi se mogle dogoditi s odrastanjem bolesnika. S vremenom
moZze nastati potreba za ograni¢enjem unosa bjelancevina i primjenom lijekova.

Za djecu s teZim oblicima bolesti vazno je da ih redovito kontroliraju i procjenjuju
lije€nik-metaboliar i dijetetiCar. Vjerojatno je da ¢e neka od njih trebati i pot-
poru lokalnih zdravstvenih sluzbi za svoje posebne potrebe. Ta potpora moze
ukljuCivati sudjelovanje socijalnih radnika, logopeda, fizijatara i fizioterapeuta,
pedijatara u dispanzeru, patronazne sestre, defektologa i drugih.

Tesko bolesna djeca mogu imati poteSkoce u u€enju i zbog toga trebati dodatnu
procjenu kako bi im se osiguralo obrazovanje koje odgovara njihovim sposob-
nostima ucenja.




Trudnoéa

lako su organske acidurije teSke bolesti, lije€enje se trajno unaprjeduje, medu
ostalim i zbog istrazivanja koja su trajno u tijeku pa se moze ocekivati poboljSanje
dugoro¢nog ishoda bolesti. Naravno, to ¢e uvijek ovisiti o vrsti i teZini organske
acidurije koju neka osoba ima.

Da bi Zena rodila zdravo dijete treba uloziti zna¢ajan napor i podnijeti znatan
stres. Ako Zena boluje od organske acidurije taj se stres u trudnodi joS povecava
i moZe uzrokovati zna€ajne probleme, kako majci tako i plodu, posebno ako
skrb o njima nije na potrebnoj razini. Preporuc€uje se, ako je ikako moguce, da
trudnoc¢a bolesnica s organskim acidurijama, kao i trudnoc¢a prenositeljica tih
bolesti koje su ve¢ rodile dijete s organskom acidurijom bude planirana i una-
prijed dogovorena sa specijalistima, Cija je skrb nad takvom trudno¢om nuzna.
Medu njima su ginekolog, genetiar i pedijatar koji se bave metaboli¢kim boles-
tima. To osigurava da ce cijelim tijekom trudnoce, kao i nakon rodenja majka
i dijete imati najbolju moguéu potporu i skrb. Vjerojatno je da ¢e se trudnica s
organskom acidurijom morati u trudno¢i ¢eSc¢e kontrolirati, da ¢e joj se pretrage
raditi CeS¢e, a mozda Ce se morati promijeniti i dijeta na kojoj je bila ili primjena
lijekova koje je uzimala.
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Putovanje

Putovanje je danas dio svakodnevnice i ne bi trebalo biti prepreka za osobe
s organskim acidurijama. Ipak, razumno je prije duljih putovanja i putovanja u
inozemstvo poduzeti odredene mjere predostroznosti. Preporucljivo je provijeriti
postoji li u Vasem odrediStu dovoljno kvalitetna zdravstvena sluzba koja Vam
moze pruziti potrebnu skrb ako se razbolite i dogodi Vam se metabolicka kriza.

Svakako je nuzno da i za vrijeme putovanja nastavite s dijetom koju inace
provodite i lijekovima koje inaCe uzimate, kao i da osigurate njihovu dovoljnu
koli€inu za cijelo putovanje.

Sa sobom trebate ponijeti i pisane informacije o Vasoj bolesti, koje je najbolje da
Vam napisu lijecnici koje inace brinu o Vama. Te informacije trebaju sadrzavati
podatke o bolesti i lijeCenju specificnom za poremecaje ciklusa ureje, posebno
prilagodenom za Vas. Za dulje boravke u inozemstvu dobro je da Vam Vasi
lije€nici preporuce lijecnika u inozemstvu koji bi preuzeo brigu o Vama.




Rjecnik

Akutan: nagao, brzog tijeka (Cesto i tezak)

Aminokiseline: sastavni dijelovi bjelanevina

Amonijak: Stetni usputni proizvod razgradnje bjelancevina u tijelu
Kroni¢an: dugotrajan

Dekompenzacija: metaboli¢ki izraz koji oznaCava pocCetnu fazu boles-
ti s pogorSanjem stanja bolesnika koje nastaje zbog razgradnje vlastitih
bjelan€evina u stanicama i tkivima. Dekompenzacija je obi¢no izazvana prolje-
vom, povracanjem ili blazom infekcijom.

Eliminacija: izlu€ivanje ,otpadnih® tvari stolicom ili urinom

Enzim: kemijski spoj u ljudskom tijelu koji omogucuje da se kemijske reakcije
brze odvijaju

Gastrostoma: otvor u trbusnoj stijenci u kojeg je postavljena cjevCica Sto
omogucuje davanje hrane direktno u zeludac

Intravenski: koji se primjenuje davanjem u venu

Nazogastri¢na sonda: cjev€ica od umjetnog materijala koja se uvlaci kroz nos
sve do Zeluca i sluzi hranjenju

Oralno: na usta

Organske kiseline: kiseline koje prirodno nastaju u tijelu razgradnjom amino-
kiselina

Pedijatar: lijecnik s posebnom izobrazbom za lijeCenje djece

Urea: tvar koja nastaje razgradnjom amonijaka, manje je Stetna od njega i
izluGuje se urinom
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Dodatne informacije i kontakte s udrugama bolesnika mozete naci na:
www.e-imd.org

Ovaj tekst nastao je kao dio projekta ,E-IMD* kojeg financira Europska

unija u okviru Programa zdravlja

Dodatne informacije na:
http://lec.europa.eu/health/programme/policy/index_en.htm

,E-IMD*“ posebno zahvaljuje mrezi ,Eurowilson” za ljubazno ustupljivanje
crteza koridtenih u tekstu (www.eurowilson.org).




