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Co to sq choroby rzadkie?

Choroby rzadkie (ang. rare diseases) lub rzadkie zaburzenia
(ang. rare disorders), w Stanach Zjednoczonych Ameryki, sg
deﬂnlowane jako:

takie, ktore dotyczg niewielkich populacji pacjentow, zazwyczaj
mn/erzych niz 200.000 osob".

W Europie rzadka choroba lub zaburzenie sg uznawane za rzadkie,
gdy wKstQpUJq u mniej niz 5: 10.000 mieszkancow czyli u
1 osoby na 2000 mieszkancow

Istnieje okoto 7000 rzadkich choréb, z ktorych
wedtug American Office of Rare Diseases Research, okoto 80%
ma podtoze genetyczne.

Szacuje sie, ze okoto potowa wszystkich chordb rzadkich
wystepuje w po‘auIaCJl dzieciecej. Wiele z tych chorob ma
charakter przewlekty i cechuje je ciezki, postepujacy przebieg.
Niosg ze sobg bdl i cierpienie, prowadzq do niepetnosprawnosci |
sq obarczone wysok|m wskaznikiem $miertelnoci

Na swiecie moze zy¢ ok. 350 milionow ludzi z chorobami rzadkimi

Ministerstwa Zdrowia, podaje , ze cierpi na nie od 6% do 8%
populaciji. Uwzglednlajqc polsk|e dane demograficzne okazuje sig,
ze na choroby rzadkie w Polsce choruje od 2,3-3 min osob"



Co to jest rzadka choroba?

Choroby rzadkie to te , ktore dotykaja niewielka liczbe oséb w
porownaniu do catej popuIaCJl i spetniajg pewne kryteria odnosnie
swojej rzadkosci.

W Europie choroba uznawana jest za rzadka, jesli dotyka

1 osobe na 2000. Choroba moze byc¢ rzadka w jednym regionie,
a wystepowac powszechnie w innym. Przyktadem jest talasemia -
anemia uwarunkowana genetycznie, ktora jest chorobg rzadka w
Europie Potnocnej, a wystepuje czesto w basenie Morza
Srédziemnego.

Rodzinna goraczka srodziemnomorska jest chorobg rzadk

FranCJb ale powszechng w Armenii. Jest tez wiele powszec nych
chorob, ktorych warianty wystepujg rzadko.

Choroby rzadkie to choroby powazne, czesto przewlekte i
FOStQpUJE:[CG Wiele chordb rzadkich ujawnia sie przy urodzeniu

b w dziecinstwie np. rdzeniowy zanik miesni,
nerwiakowtdkniakowatosé, wrodzona tamliwos¢ kosci,
chondrodysplazja czy zespo’r Retta.

Jednakze ponad 50% rzadkich chorob ujawnia sie klinicznie w
wieku dorostym, jak choroba Huntingtona, choroba Crohna,
choroba Charcot-Marie-Tooth, stwardnienie zanikowe boczne
miesak Kaposiego



Co to sq choroby ultrarzadkie?

Choroby ultrarzadkie (ang. ultra-rare diseases) cechuje jeszcze
mniejsza chorobowosc, wynoszgca jedngq tysieczng chorob
rzadkich, czyli mniej niz 1 na 2000 000 osob

Choroby ultrarzadkie stanowig wyzwanie dla lekarzy, Swiata
naukowego, jak rowniez polityki zdrowotnej.
Brakuje bowiem nadal :

- specjalistycznych osrodkow oferujacych diagnostyke, leczenie,
rehabilitacje i piel%gf(nach dla pacjentow z chorobami
ultrarzadkimi i rzadkimi oraz prowadzacych badania naukowe z
tego zakresu

-rejestru 0osob z chorobami ultrarzadkimi i rzadkimi, ktory
utatwitby naukowcom z catego swiata prowadzenie badan
globalnych (m.in. badania naturalnego przebiegu choroby, czy
prowadzenie prob klinicznych)

- zainteresowania i zyczliwosci ze strony politykéw i zespotéw ds.
chorob rzadkich; konkretnych dziatan i poprawy jakosci
diagnostyki, leczenia, rehabilitacji i opieki nad chorymi



CHOROBY TE

RZADKIMI PROBLEMAMI NIE SA

DLA PONAD 2.5 min CHORYCH SPOTYKAJACYCH SIE NA
CODZIEN SIE Z TRUDNOSCIAMI DIAGNOSTYKI

,LECZENIA, REHABILITACII i zwyktego funkcjonowania w
spoteczenstwie

Choc¢ do tej pory zdiagnozowano, w ramach definicji chorob
rzadkich i bardzo rzadkich, od 5 do 8 tysiecy réznych jednostek
chorobowych, wiedza na ich temat jest wcigz znikoma.

Chorzy majq trudnosci z uzyskaniem wtasciwej diagnozy. Czesto
mija bardzo duzo czasu zanim trafig do odpowiedniego specjalisty
| rozpoczng leczenie. Czujq sie izolowani.



» Kazdy cztowiek jest
nosicielem okoto 5-10 gendw,
ktore odpowiadajq za
powstawanie rzadkich
chorob. S3 to geny
recesywne, Co oznacza, ze
nie dajg objawdw choroby u
wszystkich ludzi bedacych ich
nosicielami. Dzieje sig tak,
poniewaz w parze genow
znajduje sie drugi,
prawidiowy gen, ktéry chroni
przed zachorowaniem.

Jesli partner osoby z
nieprawidtowym genem
rowniez jest nosicielem tego
zmutowanego genu, ryzyko
wystgpienia choroby rzadkiej
u dziecka wrasta do 25%.
Ryzyko posiadania tego "om rosdeka moucel oo
samego nieprawidtowego

genu majq partnerzy, ktorzy

sq ze sobg spokrewnieni,

nawet o tym nie wiedzac.




Znaczna czesc uwarunkowanych
genetycznie zaburzen metabolicznych
dziedziczy sie w sposdob autosomalny
recesywny, ale spotykamy w tej grupie
jednostki chorobowe spowodowane
mutacjami w DNA mitochondrialnym.



~600 pozycji chorob rzadkich w Polsce

Abetalipoproteinemia

Betamannozydoza

Choroba Canavan

Dystrofia miesniowa Duchenne'a i Beckera
Eozynofilowe zapalenie zétadka i jelit
Fukozydoza

Galaktozemia

Hipofosfatazja

Insulinoma wyspiak trzustki wydzielajqcy insuline
Kwasica propionowa

Leukodystrofia metachromatyczna
Mukowiscydoza

Niedokrwistosc¢ sierpowata
Okresowe(napadowe) porazenie hipokaliemiczne
Porfiria

Rdzeniowy zanik miesni - SMA

Stwardnienie zanikowe boczne - SLA
Tyrozynemia

Wrodzona tamliwos¢ kosci

Zespot Prader-Williego Zespdt Rubinsteina-Taybiego
Zespot Williamsa



Lizosomalne choroby spichrzeniowe (LCHS), to choroby
wystepujgce z czestotliwoscig 1 na 2000 urodzen nalezg do
bardzo rzadko wystepujacych choréb wrodzonych,
charaktery(]zumcych sie zaburzeniami procesow zachodzqcych W
lizosoma Opisanych zostato kilkanascie chordb
spichrzeniowych, ktére pogrupowane zostaty ze wzgledu na
rodzaj splchrzaneJ substancji. Wyroznlamy mukopolisacharydozy,
gangliozydozy, lipidozy, glikogenozy i glikoproteinozy. Dodatkowo
do LChS zaliczamy choroby zwigzane z zaburzeniem transportu
lizosomalnego oraz inne choroby wywotane defektami biatek
lizomalnych.

Genetyka molekularna

Wszystkie LChS sg chorobami monogenowymi; z wyjatkiem
trzech dziedziczq sie autosomalnie recesywnie. Tymi wyjatkami
sq: choroba Huntera (mukopolisacharydoza typu II - MPS II&
choroba Fabry'ego oraz opisana niedawno choroba Danona, ktora
dziedziczy sie jako cecha dominujaca sprzezona z picia.

Terapia LChS

Leczenie lizosomalnych chorob spichrzeniowych mozna podzielic
na terapie enzymatyczne i nieenzymatyczne. Efekty
enzymatyczne]j terapii zastepczej zalezg od wieku ujawnienia sig
choroby, szybkosci jej postepu i obecnosci objawow
neurologicznych.

Terapia nieenzymatyczna to min leczenie czaperonami,
przeszczep komorek macierzystych



mukopolisacharydozy (MPS)

MPS I, MPS II, MPS IIIA, MPS IIIB, MPS IIIC, MPS IIID, MPS IVA,
MPS IVB, MPS VI, MPS VII
glikoproteinozy
aspartyloglikozaminuria

fukozydoza

alfa-mannozydoza

beta-mannozydoza

mukolipidoza I (sialidoza)

choroba Schindlera

sfingolipidozy

choroba Fabry'ego

choroba Farbera

choroba Gauchera

gangliozydoza GM1

choroba Taya i Sachsa

choroba Sandhoffa

choroba Krabbego

leukodystrofia metachromatyczna
choroba Niemanna i Picka, typy Ai B
inne lipidozy

choroba Niemanna i Picka typ C
choroba Wolmana

neuronalna lipofuscynoza ceroidowa
glikogenozy spichrzeniowe

choroba Pompego

mnogie niedobory enzymatyczne
mnogi niedobor sulfataz
galaktosialidoza

mukolipidoza II/III

mukolipidoza IV

zaburzenia transportu lizosomalnego
cystynoza

choroba spichrzeniowa kwasu sialowego
inne choroby wywotane defektami biatek lizosomow
choroba Danona

niedobsr hialuronidazy




Co moze nam pomoOcC wW rozpoznanie
choroby rzadkiej ?

Wiedza i doswiadczenie specjalistow z
roznych dziedzin medycyny np.
hematologa/hepatologa -choroba
Gauchera, kardiologa/neurologa —choroba
Fabre go

Diagnostyka biochemiczna, obrazowa,
genetyczna

Badanie populacyjne przesiewowe
noworodkow



DEFINICJA BADAN PRZESIEWOWYCH

Badanie przesiewowe jest postepowaniem
profilaktycznym majacym na celu wstepng
identyfikacje choroby przed wystgpieniem
jej objawow klinicznych tj. w fazie przed
rozwojem zmian lub uszkodzen
nieodwracalnych

Leczenie przed objawowe moze uchronic
dziecko przed istotnymi skutkami choroby
np. uposledzeniem umystowym, lub
istotnie ztagodzic¢ przebieg choroby



BADANIE PRZESIEWOWE NOWORODKOW
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Program badan przesiewowych
noworodkow w Polsce na lata 2019-
2022

Dzieki programowi chcemy jeszcze Ieplef<
wykrywac choroby wrodzone u noworodkow. Im
szybciej uda sie to zrobi¢, tym wieksza szansa na
skuteczne leczenie | unlknleue problemow
zdrowotnych (w tym trwatego kalectwa, a nawet
smierci). Za pomocg testow mozna wykryc
chorobe wrodzong, przed wystgpieniem
objawow.

Szacuje sig, ze w Polsce rodzi sie ponad 400
dzieci rocznie z wadami metabolicznymi.

taczna czestosc wystepowania tych chorob
wynosi okoto 1:1 000 urodzen zywych.



Do kogo skierowany jest program

Badaniami przesiewowymi
objete sq wszystkie
noworodki urodzone w
Polsce, niezaleznie od
posiadanego
ubezpieczenia i
niezaleznie od miejsca
urodzenia- klinika
,prywatny szpital , dom




Dzieki testom jesteSmy w stanie zapobiec rozwojowi
30 wrodzonych chordb u noworodkéw w Polsce.

Szacuje sie, ze w Polsce chorobami wrodzonymi objetymi
badaniami przesiewowymi rodzi sie okoto 400 dzieci
rocznie. Oznacza to, ze prowadzone badania przesiewowe
dla 29 chordb, obejmujace catg populacje noworodkow,
pozwalajg uratowac okoto 400 dzieci rocznie. W ramach
realizacji Programu, w latach 2015-2020, wykryto 1 675
noworodkow z chorobami wrodzonymi objetymi badaniem
przesiewowym. Nalezy podkresli¢, ze czes¢ chordb stanowi
zagrozenie zycia i zdrowia, jezeli pozostanie
nierozpoznana.



Wrodzone wady metabolizmu to ponad
1500 defektow biochemicznych
przemiany aminokwasow, weglowodanow,
ttuszczy, witamin lub pierwiastkow
sladowych. Wiekszos¢ z nich jest
powodowana zmniejszeniem aktywnosci
biatka niezaleznie od tego czy jest ono
enzymem, receptorem, nosnikiem
transportowym lub elementem
strukturalnym.




Nast%pstwa kliniczne wrodzonych wad
metabolicznych ujawniajg sie w okresie
noworodkowym lub w pozniejszym okresie
rozwoju dziecka. Objawy kliniczne okresu
noworodkowego majq zwykle ciezki przebieg
podobny do posocznicy i wystepujq kilka godzin
po urodzeniu zwykle zdrowego noworodka.
Zaburzenia taknienia, trudnosci w ssaniu,
zaburzenia oddychania ,bezdechy, wymioty
drgawki , spiqczka - to objawy wymagajace
szybkiej ,natychmiastowe]j diagnostyki w
kierunku zespotow intoksykacji
metabolicznej. U czesci noworodkow i
niemowlgt charakterystyczny zapach moczu
moze byc wskazowkg do diagnhostyki wrodzonych
wad metabolizmu np. zapach syropu klonowego
w chorobie syropu klonowego czy spoconych stop
w kwasicy izowalerianowej.



Badania przesiewowe noworodkow
metoda TANDEM MS

Fenyloketonuria PKU
Hipotyreoza

Mukowiscydoza CSF
Choroba syropu klonowego MSUD
Homocystynuria HCY
Hipermetioninemia
Cytrulinemia CIT
Tyrozynemia I TYR I

Deficyt dehydrogenazy acyl-CoA srednio-tancuchowych kwaséw ttuszczowych MCAD
Deficyt dehydrogenazy 3-hydroksy acyl-CoA dtugo-tancuchowych kwaséw tluszczowych LCHAD
Deficyt dehydrogenazy acyl-CoA bardzo dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych VLCAD
Deficyt wielu dehydrogenaz-acylo-CoA GAII (MADD)

Deficyt palmitoilotransferazy karnitynowej typu I CPT I

Deficyt palmitoilotransferazy karnitynowej typu II CPT II

Deficyt translokazy karnityny CACT

Deficyt transportera karnityny (Pierwotny deficyt karnityny) CUD

Deficyt wielu karboksylaz MCD

Acyduria glutarowa I GA I

Acyduria propionowa PA

Acyduria metylomalonowa MMA

Acyduria izowalerianowa IVA

Deficyt liazy HMG-CoA HMG

3-metylokrotonylo-glicynuria MCC

Wrodzony przerost nadnerczy

Deficyt biotynidazy




TANDEMOWA SPEKTROMETRIA MAS (MS/MS) W
BADANIACH PRZESIEWOWYCH

NOWORODKOW I WCZESNEJ DIAGNOSTYCE WAD
METABOLICZNYCH

TMS to metoda o Wysokiej czutosci i dokladnosci i
selektywnosci umozliwiajaca oznaczanie iloSciowe
zwiazkow malo i'sreédnioczasteczkowych w ztozonych
mieszaninach iecznosci uprzedniej ich separaciji.
Ma to szczegodlne znaczenie przy oznaczaniu
mikromolowych ilosci s”ubstanCJij_we krwi, moczu lub

.

innych ptynach ustrojowych.

Istotna cecha tej metody-jest rownoczesne oznaczanie z
jednej probki catego spektrum substancji. Umozliwia to
adanie rzadkich chorob-metabolicznych, dla ktorych
nie jest optacalne wykonywanie klasycznych badan
przesiewowych prowadzonych dla kazdej choroby

osobno, na podstawie analizy z kropli krwi pobranej na
bibute.




BADANIA PRZESIEWOWE METODA

TANDEM MS
2021 rok
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Zaburzenia B-oksydacji kwasdow ttuszczowych

CH;—(CH,)—CH;~CH-COOH Hwas palmitynowy
o ?}1? 2 2 iprzyktadowy kwas thuszczowy)
koenzym-A + ATP
Aktywacja
AMP + PP,

CH;—(CH,)=—CH; CH;~CO—S-CoA  Acylokoenzym-A

FAD
%Dehydrugenacja i
FADH } Do taficucha

2 oddechoweqo
CH;—(CH,) — CH=CH—CO0—S-CoA

woda

Hydratacja

CH;—(CH,)— CI.‘H—CH,_,—CD—S-CDA
OH

HAD*
Dehydrogenacja
HADH + H + } Do taficucha

oddechoweqo
CH3—{CH2}12—I§301CH;CD—S-CGﬂ

koenzym-A Wegiel p utleniony - stad
nazwa procesu: heta-oksydacja

— CH;—(CH,)~CO—S-CoA + CH;~CO—S-CoA

Odiaczenie

Do cyklu

Acylokoenzym-A Acetylokoenzym-A Krebsa
0 2 wegle kritszy iJednostka dwuweglowa)




Rzadkie wady metaboliczne
(mozliwe do identyfikacji w systemie badan
przesiewowych metoda TANDEM MS)

MCAD (Deficyt dehydrogenazy
sredniotancuchowych kwasow

ttuszczowych) 1 : 9 000 - 15 000

LCHAD (Deficyt dehydrogenazy
dtugotancuchowych kwasow

ttuszczowych)1 : 180 000

VLCAD (Deficyt dehydrogenazy acyl-CoA
bardzo dtugotancuchowych kwasow
ttuszczowych 1:390 000



Dla wszystkich rzadkich
choréb nauka umie
odpowiedzie¢ na niektore
tylko pytania. Wiedza o
naturalnej historii tych chorob
jest pogtebiana dzigki
tworzeniu rejestrow
niektorych z nich. Badacze
coraz czesciej orgamzum sieci
wspo’rprac% aby dzieli¢ sie
wynikami badan i

umozliwia¢ postep w nauce
Orphanet.

Polityka europejska, w wielu
krajach daje na ZIEJQ na
nowe perspektywy w rozwoju
badan nad chorobami z tej

grupy.



Choroby rzadkie w swietle prawodawstwa Unii Europejskiej
uzyskaty swoj szczegolny status kiedy Komisja Europejska w
dniu 29 kwietnia 1999 . (nr 1295/1999/EC), przyjeta
wspolnotowy program dziatania w dziedzinie rzadkich chordéb
w ramach dziatan w zakresie zdrowia publicznego (1999-
2003). Rozporzgdzenie nr 141/2000 Parlamentu
Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r.zaznacza, ze
pacjenci cierpigcy na rzadkie stany chorobowe powinni byc
uprawnieni do takiej samej jakosci leczenia jak inni pacjenci.
Na mocy Decyzji Parlamentu Europejskiego i Rady UE (nr
1350/2007/WE) ustanawiajqcej drugi program dziatan w
dziedzinie zdrowia na lata 2008 - 2013 wydano Zalecenie
Rady UE z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w
dziedzinie rzadkich chorob (2009/C 151/02), ktére zaleca
Panstwom Cztonkowskim ustanowienie i realizacje planow
dotyczacych rzadkich chordb.



NARODOWY PLAN DLA CHOROB RZADKICH
Dziatania operacyjne na lata 2017-2019

T

W Ministerstwie Zdrowia
przygotowano projekt dokumentu
"Plan dla chordb rzadkich.
Dziatania operacyjne na lata
2017-2019", ktéry ma catosSciowo
uregulowacé wsparcie dla osob
cierpigcych na choroby rzadkie
oraz ich rodzin. W ramach planu
zostata wypracowana lista
koniecznych do przeprowadzenia
dziatan wraz ze sposobem i
harmonogramem ich realizacji,
jak m.in. wzmocnienie
ksztatcenia studentéw,
aktualizowanie wiedzy wsrod
personelu medycznego, a
takze zwiekszenie swiadomosci

spoteczenstwa na temat chorob
rzadkich.

TR R




NARODOWY PLAN DLA CHOROB RZADKICH
2021

Plan dla Choréb Rzadkich jest proba zadoscuczynienia za
wieloletnie zaniedbania w zakresie dostepnosci do
diagnostyki (nierzadko dtugotrwatej i skomplikowanej)
oraz leczenia i opieki dla pacjentéw z chorobami rzad |m|
Mimo unijnych rekomendaciji, Plan dla Chorob

Rzadkich zawiera blisko 40 zadan ktore zostang zrealizowane w
latach 2021-2023. W tym czasie zdecydowanle poprawi sie
sytuacja pacjentow z chorobami rzadkimi w Polsce

Pierwszym obszarem dziatania ma by¢ wskazanie lub utworzenie
osrodkow eksperckich dla poszczegdlnych chordb rzadkich, tak
aby pacjenci nie musieli w systemie poszukiwac odeW|edn|ch
specjalistow.

Drugim obszarem planu ma by¢ diagnostyka szczegodlnie z
wykorzystaniem diagnostyki genetycznej Narodowy Fundusz
Zdrowia przeznaczy na ten cel od 30-50 mln zt rocznie.

Trzecim zakresem uwzglednionym w Planie jest poszerzenie
dostepu do leczenia: poszerzenie wachlarza nowoczesnych opcji
terapeutycznych ma by¢ mozliwe dzieki pienigdzom pochodzacym
z Funduszu Medycznego



NARODOWY PLAN DLA CHOROB RZADKICH
2021

Finansowanie sSwiadczen z zakresu wielkoskalowych badan
genomowych w chorobach rzadkich-WES (ang. Whole Exome
Se<:|uencing) Badanie WES sekwencjonuje caty egzom cztowieka,
yli wszystkie znane na ten moment geny (ok. 23 000 -
analizowane sg sekwencje kodujgce genow), ktore mogq
prowadzic do rozwoju ob{'awow chorob o podtozu genetycznym.
Dzieki badaniu WES mozliwa jest szeroka diagnostyka roznicowa
— sprawdzenie w jednej analizie (z jednej probki od pacjenta)
setek genetycznych przyczyn wystepujacych u pacjenta
niepokojacych objawow. Oznacza to znaczne skrocenie sciezki
diagnostycznej i unikniecie tzw. odysei diagnostycznej

Najnowoczesniejsze badanie genetyczne oparte na technologii
NGS (Sekwencjonowanie Nowej Generacji)., dzieki

czemu mozliwe jest przeszukanie wszystkich genoéw za
jednym razem, co zwieksza szanse na znalezienie patogennej
mutacji.



NARODOWY PLAN DLA CHOROB RZADKICH
2021

Paszport dla
pacjenta z chorobg rzadkg

PASSPORT




INFORMACJA DLA
RODZICOW/OPIEKUNOW /LEKARZY

Informacja ogdlna o chorobie z czestoscig wystepowania i
czasem pojawienia sie pierwszych objawow klinicznych
choroby

Informacja o potencjalnych dla chorego
niebezpieczenstwach -

okres przedituzonego gtodzenia(wymioty ,biegunka
,goraczka ,brak apetytu w przebiegu infekcji,
wydituzone przerwy w karmieniu ,przygotowanie do
zabiegow operacyjnych

Objawy : apatia, nadmierna sennos¢, hipoglikemia
drgawki, hepatomegalia, zespot Rey’o podobny

stanowig stan zagrozenia zycia dla pacjenta uprzednio
zdrowego



Postepowanie terapeutyczne w trakcie
choroby:

W przypadku trudnosci z karmieniem nalezy poic
dziecko czesto (np. co 2 godz w dzien i w nocy
roztworem 15%polimeru glukozy —Fantomalt
(dostepny w aptece bez recepty)

Jezeli proby doustnego nawadniania /karmienia
sq nadal nieskuteczne nalezy udac sie
niezwtocznie do najblizszego szpitala




Informacja dla lekarza pediatry
(POZ ,1zbie przyjec ,SOR )

Pacjent z wrodzong chorobg metaboliczng w chwili
dekompensacji nie moze czekac¢ w kolejce-musi zostac
przyjety natychmiast!!!

Lekiem najwazniejszym w stanie dekompensacji jest
10%glukoza ,ktorg nalezy podac niezwtocznie nie czekajac
na wyniki badan laboratoryjnych

glukoza w szybkim bolusie iv(200 mg/kg tj 2 mil/kg 10%
glukozy lub 1ml/kg 20% glukozy przez kilka min,
Kontynuuj staty wlew 10% glukozy 7-10
mg/kg/min(8mg/kg/min=5 ml/kg/h) z dodatkiem
elektrolitow

Skontaktuj sie z lekarzem prowadzgcym chorobe

podstawowgq
TELEFONY
ALARMOWE

Numery, ktore warto znac!



LECZENIE

Amiono

acidopatie

* Phenylketonuria

* Homocystinuria

* Tyrosinemia

« MSUD

* Hypervalinemia

* Branched chain
keto aciduria

* Hyperleucin-/isoleucin-
emia

Kwasice

organiczne

* Methylmalonic
acidemia

* |sovaleric acidemia

* Propionic acidemia

* Glutaric aciduria

» 3-Methylcrotonyl-CoA-
carboxylase defic.

» 3-Hydroxy-3-methyl-
glutaric adiuria

* Hyperlysinemia

* Hyperleucinemia

Zaburzenia

 Hyperammonemia
* Argininemia
* Hyperornithinemia

e Citrullinemia




()y)

. DZIEKUJAC PANSTWU ZA

UWAGE zycze , przede
wszystkim zdrowia ,a
gdyby pojawit sie kiedys
~dziwny ,wynik badania
laboratoryjnego i sprawiat
ktopoty to jest ,koto
ratunkowe” - telefon do
zaprzyjaznionych
specjalistow pediatrii
metabolicznej



