Propionova acidémie

Propionova acidémie patfi mezi dédi¢né metabolické poruchy (DMT),
konkrétné se rfadi mezi organické acidurie. Je autosomalné recesivné
dédicna.

Dochazi k defektu propionyl-CoA-karboxylazy (bud podjednotky A, nebo
B). V CR diagnostikovana nejméné u ¢tyrech pacientd.

Laboratorni nalezy

V dobé akutni ataky se nachdzi ketoaciddza s ketonurii, hyperamonémie a
pancytopenie.

Lécba

V dobé akutni ataky je nutné vyuzit elimina¢ni metody a podavani
glukdzy. Dlouhodobé je nutné dodrzovat nizkobilkovinovou dietu s
dodanim AMK (az na valin) a také podavani ATB (metronidazolu) k

zabranéni kolonizace streva. U tézSich forem je indikovédna transplantace
jater. [zdroj?]

Odkazy
Souvisejici clanky
= Dédi¢né metabolické poruchy

= Organické acidurie
= Ketoacidéza

Externi odkazy

= http://www.sekk.cz/ELM_ukonceni.pdfencyklopedie/A/LUAEA.htm
= Kyselina propionova (Ceska wikipedie) (https://cs.wikipedia.org/wiki/K
yselina_propionov%C3%A1%7C)

molekulova struktura propionyl-
CoA-karboxyldzy (podjednotka
B)
defekt propionyl-
CoA-karboxylazy
Klasifikace a odkazy
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MeSH ID D056693 (https://ww
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OMIM 606054 (https://omi
m.org/entry/606054)

Medscape 116910 (https://feme
dicine.medscape.co
m/article/116910-ove
rview)
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