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° IjVOd

Cilem této brozurky je slouzit jako dopliujici materidl k informacim, které jste
dostali jiz pfi zjisténi diagndzy ,homocystinurie“ u nékterého ¢lena vasi rodiny nebo
v pribéhu jeho sledovidni na nasem pracovi$ti. Pfirucka byla zpracovidna takovym
zpUsobem, aby slouzila k lepSimu pochopeni klinického priibéhu onemocnéni nazy-
vaného homocystinurie, které je zplisobeno poruchou funkce enzymu cystathionin-
-B-syntdzy (CBS). Brozurka by méla pomoci i k lep§imu porozuméni toho, jaky vliv
muZe mit tato nemoc na zdravotni stav ¢lovéka s homocystinurii a jaké eventudlni
nisledky mohou nastat pfi nedodrzovani doporucené 1é¢by. Konkrétni zptisoby 1é¢by
homocystinurie se v riznych nemocnicich na svété mirné lisi. Cil 1é¢by je ale vSude
stejny - dosahnout sniZeni hladiny homocysteinu v krvi a v moci na terapeutické (1é-
¢ebné neboli doporucené) hodnoty.

Pokud nebudete v brozurce ¢emukoli rozumét nebo vim bude néco nejasné, dopo-
rucujeme, abyste takové nejasnosti probrali se svym lékafem.



2 e CO JE HOMOCYSTINURIE Z DEFICITU CBS

Homocystinurie z deficitu CBS je vzicné se vyskytujici onemocnéni, zpisobené
poruchou ve zpracovani sirnych aminokyselin methioninu a homocysteinu. Jde
o onemocnéni, které patfi do skupiny onemocnéni znamych jako dédiéné metabolické
poruchy. U pacientii s homocystinurii dochdzi k hromadéni homocysteinu - aminoky-
seliny, ktera se tvofi v téle z methioninu - v tkanich a télesnych tekutinach.

Dédiénost homocystinurie je autosomalné recesivni a vyskyt tohoto onemocnéni
v bézné populaci je 1:340 000, ackoli novéjsi data z molekularné genetického vySetfeni
ukazuji na moznost vyskytu mnohem vyssiho.

Podle Kklinickych pfiznakl a efektu lé¢by se rozlisuji dvé formy onemocnéni:
vitamin B, — senzitivni (reagujici), u niZ je ¢dste¢nd zbytkovd aktivita enzymu. To
znamend, Ze pii poddvani vit. B, se u pacientii daii spolecné s dietou sniZit hladinu
homocysteinu. Druhd forma onemocnéni je: vitamin B, — rezistentni (nereagujici)
s prakticky nulovou aktivitou, kde pacienti na podévani vitaminu B, nereaguji.

Obrdzek: Cyklus methioninu a homocysteinu
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Predpoklada se, Ze existuje fada dédiénych zmén, které mohou v prislusném genu
nastat a zpusobit homocystinurii v disledku nedostatku CBS. Kazd4 takovd zména
pravdépodobné zplisobuje mirné odli$né postiZeni timto onemocnénim.

8 o DIAGNOSTIKA

Homocystinurii je v soucasné dobé mozné diagnostikovat na biochemické, enzy-
matické i molekularni Grovni jak u osob s podezfenim na tuto chorobu, tak u dosud
nenarozenych plodi v ramci prenatdlni diagnostiky.

Pokud jiz mite v rodiné dité s homocystinurii a planujete dalsi t€hotenstvi, je du-
lezité, abyste o této skutecnosti informovali svého 1ékare. Poté vam budou moci byt
poskytnuty vSechny dalsi informace a poradenstvi ohledné eventudlni potfeby prena-
talni diagnézy.

4 e KLINICKE PRIZNAKY

A. Tézkeé formy - objevujici se v détstvi

Nelééend homocystinurie v disledku nedostatku CBS miiZze zptsobovat celou fadu
klinickych pfiznaka, které se obvykle za¢inaji projevovat v kojeneckém, batolecim
nebo predskolnim véku, po uplynuti zcela bezptfiznakového obdobi. Presto lze jiz
1 u malych déti v prvnich mésicich Zivota laboratorné prokazat v krvi nebo mo¢i na-
hromadéni nékterych typickych latek, podle nichz se da urcit povaha onemocnéni.

Nejcastéjsi priznaky jsou:
u_centrilniho nervového systému (CNS) — opozdéni v psychomotorickém vyvoji
a obtize s uéenim, mohou se vyskytovat zmény na EEG (zdznam mozkové aktivity),
jez mohou v nékterych pfipadech vést ke klinickym projeviim - kie¢im.

u o¢i - tézka kratkozrakost piechézejici do dislokace o¢ni ¢ocky, v nékterych pripa-
dech azZ s rozvojem glaukomu (zvySeny nitroo¢ni tlak). Pravé vysetfeni v oéni ambu-
lanci Casto vede k podezieni na diagnézu homocystinurie.

u Kkostry - osteoporéza (odvapnéni kosti), skoliéza (vyboceni patefe do strany), vétsi
délka dlouhych kosti (v oblasti pazi, nohou) - lidé s nelé¢enou homocystinurii jsou
Casto vyssi, nez je v rodiné obvykIé.

u cévniho systému - zvysena tendence srazlivosti krve, ktera byva pti¢inou trombdz,
embolickych pfihod a mozkovych mrtvic.



B. Mirné formy (adultni) - objevujici se v dospélosti

U této skupiny nemocnych s homocystinurii prevazuji pfiznaky onemocnéni
cévniho systému a vétSinou chybi projevy onemocnéni CNS, o¢i i kostry. Pfedpo-
klada se, Ze u fady pacientl s touto formou homocystinurie neni diagnéza viibec
stanovena.

5 e LéCba homocystinurie

Cilem 1é¢by pacientli s homocystinurii je sniZit pfili§ vysokou hladinu homocy-
steinu v organismu na terapeutické hodnoty. Lécba této choroby obvykle spociva
v podavani megadavek pyridoxinu a dodrZovani nizkobilkovinné diety s limitova-
nym (omezenym) mnozstvim methioninu v pfirozené stravé, ktera je navic doplné-
na dietnim preparatem (smési esencidlnich aminokyselin bez methioninu — napft.
HOM nebo M-AM). Navic néktefi pacienti s homocystinurii potfebuji i betain
(napf. preparat Cystadene) pro zvySeni pfemény homocysteinu na methionin.

DulezZitou soucdsti 1é¢by jsou pravidelné ambulantni kontroly a metabolickd
vySetfeni, pfi kterych se kontroluje nejen hladina homocysteinu a dal$ich amino-
kyselin v krevni plazmé, ale i hladiny vitaminu B, a folati. Nutn4 jsou i hematolo-
gicka vysetfeni, pravidelné kontroly u o¢niho 1ékare, popf. u ortopeda, klinického
psychologa ¢i neurologa.

Pyridoxin (B) - je vitamin, ktery pomah4 enzymu CBS pfi pfeméné homocystei-
nu na cystathionin. U osob s homocystinurii je sice nedostatek enzymu CBS, ale
priblizné 50 % nemocnych pfiznivé reaguje na podavani pyridoxinu. Podéni vita-
minu B, je obvykle prvnim terapeutickym opatienim u nové diagnostikovanych
pacientd. Pokud pyridoxin sdm o sobé nevede ke sniZzeni hladiny homocysteinu
v krvi, je potfebné zahajit dietoterapii s omezenim pfijmu methioninu ve stravé,
eventudlné i podavani betainu. Vedlejsi aéinky podavani pyridoxinu se vyskytuji
vzacné; pokud se u vias nicméné objevi jakékoli zvlastni symptomy, méli byste
kontaktovat svého 1ékare.

Betain - u osob, které nereaguji na lécbu pyridoxinem, se ¢asto uziva latka be-
tain. Betain se pfirozené nachdzi v malém mnozZstvi v potravinach, jako je fepa,
§penat, obiloviny a produkty mote. U pacientd s homocystinurii se betain dodava
ve vys$$ich davkach. Betain sniZzuje hladiny homocysteinu tak, Ze jej pfeménuje
zpét na methionin, diky jeho pusobeni by tedy hladiny methioninu v krvi mély
byt vyssi. Vedlejsi aéinky jsou vziacné, nékdy se mizZe objevit zdpach potu a moci
po rybiné. Davka betainu se upravuje podle zméfenych hladin homocysteinu nebo
methioninu v krvi.



6 e DIETA

Strava, kterou konzumujeme, obsahuje sacharidy, tuky a bilkoviny. Sacharidy a tuky
dodavaji télu energii. Bilkoviny se vyuzivaji pro rdst, vjvoj a regeneraci organismu.
Bilkoviny prijimané ve stravé se §tépi na prislusné stavebni kameny, které se nazyvaji
aminokyseliny. Tyto rizné aminokyseliny se znovu spojuji a podle potieby se z nich
vytvareji jiné bilkoviny, jeZ jsou pro organismus potiebné.

Proces $tépeni a opétné tvorby rlznych latek (litkovd vyména neboli metabolis-
mus) nutnych pro zivot si vyzaduje chemické katalyzatory, které se nazyvaji enzymy.
Homocystinurie je onemocnéni, pfi kterém jeden enzym nefunguje spravné, takze
metabolismus methioninu nemizZe spravné pokracovat. To vede ke zvySeni hladiny
homocysteinu v krvi i v moci.

Homocystein se tvofi z methioninu, ktery je obsaZen ve stravé obsahujici bilkovi-
ny. Zikladem dietni 1é¢by u pacienta s homocystinurii je tedy nizkobilkovinna dieta
s limitovanym mnozZstvim methioninu (je nutny kazdodenni propocet pfijmu methi-
oninu v pfirozené stravé) suplementovani (doplnénd) preparitem (smési AMK bez
methioninu) a dosazeni sniZeni hladiny methioninu a homocysteinu v krvi. Pfisnost
dietniho omezeni zavisi na individualni toleranci pacienta k methioninu, tedy povole-
nému mnozstvi methioninu ve stravé.

Principy dietni 1ééby u homocystinurie

- spravny vybér potravin s nizkym obsahem methioninu
- pouzivani nizkobilkovinnych potravin
- vyloucdeni konzumace potravin s vysokym obsahem methioninu

Piedpokladem dobré progndzy pro pacienty s homocystinurii je dobra dietni kom-
penzace. Vedle dostatecného pfijmu pfirozenych bilkovin i esencidlnich aminokyselin
(preparétu) je nutno dbat i na pestrost jidelni¢ku, tedy na dostate¢né mnozstvi v§ech
zivin v pfirozené stravé.

Nevhodné - ,zakazané“ potraviny:
- vSechny druhy masa (kufeci, dribezi, vepifové, hovézi, zvéfina, ryby...), vnitfnosti,

uzeniny, salamy, Sunka, tlacenky, jitrnice, masové konzervy a jakékoli jiné masné
a rybi vyrobky
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- tvrdé syry, tavené syry, nizkotu¢ny tvaroh i jiné nizkotu¢né mléc¢né vyrobky
- vejce jako samostatny pokrm

- lusténiny — vSechny druhy (fazole, ¢ocka, hrach, séja...)

- ofechy, mandle

Dovolené potraviny s ¢asteénym omezenim:

- malé mnozstvi tuénych mléénych vyrobka (smetanové jogurty, polotuény nebo
plnotu¢ny tvaroh a pomazanky z néj, polotu¢né mléko, maslo, smetana, slehacka,
termixy, pudinky, smetanové zmrzliny...)

- vejce jako soucdst pokrmi (do tésta na knedliky, na moucniky, zapecené téstoviny
apod.)

- bilé pe¢ivo OMEZENE (napt. 1ks 2x do tydne)

- mouka — jakykoli druh, krupice, vlo¢ky, ryze, téstoviny, strouhanka...

- brambory

Povolené potraviny ,bez omezeni“:

- nizkobilkovinna mouka (Finax, Apromix, Vitaprotam)

- nizkobilkovinna strouhanka, krupice, kukufi¢né lupinky
- nizkobilkovinné pecivo

- nizkobilkovinné téstoviny

- nizkobilkovinné mléko (LP drink, Loprofin)

- ovoce, zelenina, ovocné presnidavky, ovocné zmrzliny

- cukr, olej, margariny

- dzemy, marmelddy, med

r?. Monitorovani 1écby

Pfi kazdé navstévé v metabolické ambulanci se kontroluji hladiny homocysteinu
a methioninu. Pro tento ucel je nejlépe provést odbér krevniho vzorku nalac¢no. Pa-
cient obvykle nesnida, ale vysledky vySetfeni nebudou vyrazné ovlivnény, pokud se
pacient lehce napije slazeného caje.

U zdravych osob bez homocystinurie se hladiny celkového homocysteinu pohybuji pod
hranici 15 umol/l krevni plazmy. U pacientti s homocystinurii v dobé zichytu onemocnéni
a pfi stanoveni diagnézy dosahuji hladiny homocysteinu obvykle hodnot 100400 pmol/l.



Hladiny celkového homocysteinu u 1é¢enych pacientt s homocystinurii by mély byt
u formy vitamin B, — senzitivn{ niz8i nez 40 umol/l a u formy vitamin B, - rezistentni
niz$i nez 60 umol/l.

8 ¢ Dusledky nedodrzovani diety ¢i uzivani 1éku

Nikdo neuziva s chuti vét§i mnozstvi 1ékd ani nedodrzuje pfisnou dietu. Ale i kdyz
se citite dobfre, je dilezité, abyste 1éky a preparat uzivali a dietu dodrZovali! Pokud
dietu nebudete dodrZzovat nebo nebudete uzivat predepsané 1éky, nemusi to vést k vy-
skytu néjakého okamzitého problému. Dlouhodobé ucinky takového jedndni budou
ovsem velmi zdvazné a obvykle nemusi byt ani vratné. Pfi nedodrzovani 1é¢by stoupa
predevsim riziko tvorby krevnich sraZenin v cévach mozku a dolnich kondcetin a také
rozvoje nevratného poskozeni o¢nich cocek.

Pokud mate potiZze s dodrZzovanim doporucené 1é¢by, méli byste tuto skute¢nost pro-

diskutovat s dietni sestrou, aby bylo mozno nalézt zptisob, jak vim pomoci.

9 e Téhotenstvi u homocystinurie

Jsou zndmy pfipady dspé$ného téhotenstvi Zen s homocystinurii v dasledku ne-
dostatku CBS. Pokud otéhotnite nebo otéhotnéni plinujete, je diileZité, abyste o této
skute¢nosti informovala svého 1ékare. Ziskate tak dalsi informace a budete s ohledem
na svoji rodinu moci ucinit spravné rozhodnuti.

U Zen s homocystinurii je nutno zachovat pfisnou dietu a predepsanou lécbu pifed
pocetim i béhem celého téhotenstvi. Pfi 1é¢bé pyridoxinem nebyly hlaSeny zadné
nezadouci G¢inky, které by mohly postihnout plod. Nebyly realizovany zadné studie,
které by se zabyvaly uzivanim betainu u té¢hotnych Zen. V soucasné dobé se Zenam,
které uzivaji betain, doporucuje tuto 1écbu pfed pocetim prerusit, jelikoZ neni znamo,
zda betain nemiiZe poskozovat vyvijejici se plod nebo schopnost Zeny otéhotnét. O uzi-
vani betainu v téhotenstvi by mél rozhodnout 1ékaf spolu s pacientkou po dikladném
zvazeni situace.

Zda se, ze nedostate¢na kontrola hladin homocysteinu v krvi je spojena se zvysenym
rizikem spontdnniho potratu. Neni jasné, zda miZe nedostate¢né kontrola hladin ho-
mocysteinu v krvi zpusobit jiné po§kozeni vyvijejiciho se plodu, ov§em vysoké hladiny
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homocysteinu v krvi znamenaji pro samotnou téhotnou Zenu zvysené riziko vyskytu
komplikaci spojenych s homocystinurii, zvlasté v dobé kolem porodu, napf. tvorby
krevnich srazenin v cévach mozku nebo dolnich koncetin.

1 O e Budoucnost

Je dulezité poznamenat, Ze v oblasti dédi¢nych metabolickych onemocnéni neustile
dochdzi k novym objeviim, a to jak v oblasti screeningu a diagnostiky, tak i v oblasti
novych lé¢ebnych postupt. Cilem této broZurky je zlepsit informovanost pacientd
s homocystinurii i jejich rodiny o tomto onemocnéni. Podle soucasnych znalosti je
ziejmé, Ze dodrzovani diety u pacientt s homocystinurii je to nejlepsi, co mohou pro
sebe a své okoli udélat.

1 1 e Podplirné organizace
-l1a-

Lze predpokladat, Ze pacienti a rodiny s homocystinurii oceni moznost byt v kon-
taktu s organizacemi, které jim mohou poskytnout dal$i informace nebo je mohou
zkontaktovat s dal$imi rodinami v obdobné situaci.

V nasi republice nyni existuje , Klub PKU a jinych DMP“, v némz se sdruzuji rodi-
ny s détmi, u nichz se vyskytuji rizné dédi¢né metabolické poruchy.

Klub PKU a jinych DMP
Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2
www.klubpku.wz.cz

Tento klub vydava i ¢asopis Metabolik, ktery je mozno si i prostfednictvim naseho
pracovisté objednat.



1 2 e PRAKTICKA CAST

Ukézka jidelni¢kd na povolenych 500mg methioninu/den:

vaha potravin/g

Snidané: rohlik 40

maslo 15

med 20

smés AMK (davku uréi 1ékar)
Presnidavka: jogurt ovocny 150
Obéd: pol. hovézi se zeleninou 220

varené brambory 270

dusend mrkev 120

smés AMK (davku uréi 1ékar)
Svacina: pomeran¢ 270

banan 280
Vecete: chléb 120

maslo 30

syrova pomazanka 30

paprika 150

smés AMK (davku uréi 1ékar)

Celkem: 501,3mg methioninu
38,6 g prirozenych bilkovin
23,1 g bilkovin ve smési AMK bez methioninu

vaha potravin/g

Snidané: jable¢ny zavin 180
smés AMK (davku uréi 1ékar)
Presnidavka: pomeran¢ 120
kiwi 240
Obéd: varené brambory 270
kvétakové rizecky 155
rajcatovy salat 130
smés AMK (davku uréi 1ékar)
Svadina jogurt ovocny 150
rohlik 40
Vecere: zeleninové rizoto 300
okurka 140
smés AMK (davku uréi 1ékar)

Celkem: 494,6 mg methioninu
39,3 g prirozenych bilkovin
23,1 g bilkovin ve smési AMK bez methioninu
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Receptury

PLNENE PAPRIKY

(1 porce = 160 g, receptura na 2 porce)

140 g zelenych paprik (2 ks)
20g oleje
30g cibule
20g Vitaprotamu
Napl:
30g ryze
10 g oleje
50 g mrkve
10 g sterilovaného hrasku
sul

Celkem: 71,5 mg methioninu/5,2 g bilkovin

TESTOVINY PO SRBSKU
(1 porce = 300g)

70 g nizkobilkovinnych téstovin
10 g oleje

80 g sterilovaného le¢a

5g Vitaprotamu

10 g raj¢atového protlaku

10 g kecupu

10 g maésla

Celkem: 19mg methioninu/2,2 g bilkovin

BRAMBOROVY GULAS
(1 porce = 250g)

20 g cibule
15¢g oleje

guldsové korteni, sladk4 paprika, sul

150 g brambor

10 g Vitaprotamu e

Celkem: 53,6 mg methioninu/4,5 g bilkovin



KARBANATKY Z CUKETY
(1 porce = 150g)

130 g cukety

10 g vaje¢né nahrazky
3040 g Vitaprotamu
5¢g Cesneku
20g nizkobilkovinné strouhanky
10 g petrzelové nati

stil, majordnka

Celkem: 48,6 mg methioninu/S g bilkovin

KAPUSTOVE KARBANATKY PLNENE ZELENINOU
(1 porce = 150g)

20-30 g kapusty (1 vétsi list)

15g oleje Rl
L5
Naplsi: S
10g oleje ‘g'r
20 g cibule ;
20 g mrkve
20 g celeru - £ o
20g petrzele F.};Je- 2 ~-1‘E':-\“~\.,k ;
5g cesneku = ___..AI 4 A\ Vil
10 g ryZe (v syrovém stavir), *""i. h i
sul, pept . 4 - p i Hf"ﬂ
Tk T f e =

Celkem: 36,6 mg methioninu/3 g bilkovin

CUKETA PO CINSKU
(1 porce = 125 g, receptura na 2 porce)

20 g oleje o \\\
30 g cibule %7 . NN

200 g cukety -

30 g kecupu . . .
10 g Cesneku s j
20 g s6jové omacky

stl, 1 1zi¢ka mletého zdzvoru, $petka palivé I;apriky

Celkem: 80mg methioninu/10,5 g bilkovin (2 porce)
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ZAPECENE CUKETY S RAFCATOVOU OMACKOU
(1 porce = 200g)

150 k \5:‘-’“'
g cukety —f "
10 g oleje na osmazeni platkd / .;:h L

voda, stil, pepf, bazalka zalit cukegy, a zapéct

10 g porku na posypani b ﬁ
T -:"'_.'_FFP-

Celkem: 56,3 mg methioninu/5,9 g bilkovin

10 g oleje na vymazani formy ; - ’ \
.r
stil / ’IIL.' I
100 g rajcat b .
5g ¢esneku } podusit, |
d

SPAGETOVA SMES
(1 porce = 300g)
100 g NB spaget
10 g oleje na promasténi Spaget
10 g pérku
10 g oleje ﬁ;’f%
60 g rajéat :;/ "-
40 g zelené papriky || {
_16- 3g ¢esneku lg
15¢g raj¢atového protlak
10 g kecupu
S5g cukru
sul, pepf, vegeta, zelend petrzelka L _,\
{*)
Celkem: 54,5 mg methioninu/2,6 g bilkovin
HOUBOVY BRAMBORAK o

(1 porce = 260g)

10 g oleje y -

20 g cibule ) b
30 g Cerstvych hub b Oduﬁf,.- “n ? 0y
stil, kmin, voda b - 'i
200 g brambor (syrovych) Ty #
10 g vaje¢né ndhrazky + voda 1 .
S5g Cesneku # \
sil, majordnka . s
50 g maizeny (Vitaprotamu) F: %

50-80 ml oleje na smazeni

Celkem: 113 mg methioninu/7,1 g bilkovin (2 porce)



FABLECNY PISKOT - viha 650g

250 g
100 g
1 bal.
1 bal.
150 g
50 g

10 g
10 g

Celkem: 13,2 mg methioninu/1,8 g bilkovin

MRKVOVY PISKOT - viha 660g

250 g
100 g
2 bal.
1 bal.
50 g
150 g

10 g
10 g

Celkem: 22,2 mg methioninu/3 g bilkovin

Vitaprotamu

mouckového cukru

prasku do peciva
vanilkového cukru

jablek (nastrouhat)

hery (rozpustit)

vlazna voda

hery

NB strouhanky } na formu

Vitaprotamu
mouckového cukru
vanilkového cukru
prasku do peciva

hery

mrkve (jemné nastrouhat)
vlazna voda
hery

NB strouhanky } na formu

FABLECNE KROKETY - viha 200g

200 g
80 g
20 g

10 g
5¢g
S50 ml
50-80 ml
10-20 g
5 bal.

mouckového cukru

voda
drozdi } kodsek

jablek Q
Vitaprotamu P

cukru

vody

oleje na smazeni
mouckového cukru
vanilkového cukru
skofice

Celkem: 27,1 mg methioninu/1,9 g bilkovin
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1 5 e PouZita terminologie

AMINOKYSELINY (AMK) - organické latky, které, dojde-li k jejich spojeni, vytva-
feji bilkoviny nezbytné nutné pro Zivot

AUTOSOMALNI DEDICNOST - typ dédi¢nosti, kdy se choroba nepfenasi pres
pohlavni chromozomy

BILKOVINA - je tvofena aminokyselinami a je nutno ji metabolizovat nebo pfemé-
nit, aby se z ni ziskala energie; bilkoviny jsou §tépeny travicimi enzymy, organismus
tedy miize posléze vyuZzit rizné aminokyseliny

BIOCHEMICKE PROCESY - chemické procesy probihajici v organismu

CENTRALNI NERVOVY SYSTEM - soucsti organismu souvisejici s mozkem,
nervy apod.

CYSTATHIONIN - latka, ktera vznika pfi metabolismu methioninu
DEFICIT - chybéni, nedostatek
DEDICNE - pienéSené z generace rodi¢t na déti

ENZYM - bilkovina, kterd funguje jako katalyzator uréitého chemického procesu,
aniZ v pribéhu tohoto procesu dochdzi k jeji zméné; enzymy jsou relativné specifické
(coz znamen4, Ze kazdy enzym m4 pravdépodobné pouze jedno misto plisobeni), proto
jich existuje velky pocet; enzymy se Gcastni celé fady riznych reakei v organismu

ESENCIALNI - podstatné, napf. esencidlni AMK, jsou takové, které si clovék neni
schopen sim vytvorit a musi je pfijimat z potravy

GENY - nesou informaci nebo kéd, ktery bunikdam téla ¥k, Ze se maji chovat néjakym
konkrétnim zplisobem, napf. zaji§tuji produkci riznych hormont, tvorbu enzymu
cystathionin-B-syntédzy, v§voj modr§ch o¢i misto hnédych apod.

GLAUKOM - zvys$eny nitroo¢ni tlak
HOMOCYSTEIN - aminokyselina obsahujici siru
HOMOCYSTIN - 2 spojené molekuly neboli jednotky homocysteinu

KOFAKTOR - litka, kterd svym spojenim nebo spolupisobenim s jinou latkou zesi-
luje jeji ti¢inek

LIMITOVANY - omezeny

METABOLISMUS - jde o vyraz, kterym se popisuji chemické pochody, jez se v téle

Y 2

nepretrzité odehravaji a jejichZ icelem je tvorba energie, kterou organismus potfebuje
k tomu, aby mohl fungovat

METHIONIN - aminokyselina
OSTEOPOROZA - tzv. {idnuti - odvdpnén{ kosti



PRENATALNI DIAGNOSTIKA - rozpoznavani chorob plodu jesté pfed narozenim
PROGNOZA - pfedpovéd pribéhu a zakonéeni nemoci

RECESIVNI GEN - gen, v jehoz pfipadé jsou nutné dvé nefunkcni kopie (jedna od
kazdého rodice) k tomu, aby se projevil prislusny zdravotni stav ¢i porucha vyvolana
danym genem

REZISTENTNI - odolny

SCREENING - postupy a metody umoziujici ziskat rychle a jednoduse zakladni in-
formace o zdravotnim stavu

SENZITIVNI - citlivy

SKOLIOZA - vyboceni pétefe do strany

SUPLEMENTACE - doplnéni

SYMPTOMY - pfiznaky

TERAPEUTICKY - lé&ebny

TRANSULFURACE - pfenos sirné skupiny z homocysteinu na cystein
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