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R.M. 3,5 éves lany

» Vidéki kérhaz referalja osztalyunknak

- Hanyasok, hypoglycaemia miatt kerdlt felvételre - gluk6z 1,5
mmol/l, pH 7,296, laktat 3,1 mmol/l, hepatomegalia

» Cukor- és folyadékbdlus, infuzids terapia mellett metabolikus
eltérések rendezddtek

- Bennfekvése 4. napjan GOT 3420 U/Il, GPT 6100 U/I, bagyadtsag,
bradycardia (60-80/perc)

» Laktat-acidozis ujszulott korban

« 2023, juliusaban és 2024. januarjaban hanyas, anyagcsere-kisiklas
- utdbbinal transzaminaz emelkedés és coagulopathia

* [smeretlen eredetlU anyagcsere-rendellenesség
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R.M. 3,5 éves lany

Osztalyunkon
» Parenteralis taplalas
« Ful-orr-gégészet: otitis media — ceftriaxon

« Gyors javulas - apolas 3. hapjara transzaminaz szintek csokkentek,
parenteralis taplalas leallhatott, 7 nap utan emisszid

- Korabbi genetikai vizsgalat kiterjesztése - DIHIDROLIPOAMID-
DEHIDROGENAZ DEFICIENCIA
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Dihidrolipoamid-
dehidrogenaz (DLD)
deficiencia

- Autoszomalis recessziven
oroklédd anyagcsere-
betegséqg, gyakorisaga
nem ismert

- A DLD mitokondrialis
enzimkomplexek része
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* Yang X, Song J, Yan L-J. Chronic Inhibition of Mitochondrial Dihydrolipoamide
Dehydrogenase (DLDH) as an Approach to Managing Diabetic Oxidative Stress.
Antioxidants. 2019; 8(2):32. https://doi.org/10.3390/antiox8020032
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Fenotipusok:

1. Koral kezdetd forma:;

* Hypotonias ujszulott, laktat acidodzis, altalaban 1-2
ev alatt halalhoz vezet
* A hosszabb ideig tuléldknél novekedési

elmaradas, értelmi fogyatékossag, ataxia, gorcsok
jelentkezhetnek

Forras: GeneReviews®, Quinonez SC, Thoene JG., Dihydrolipoamide Dehydrogenase Deficieng
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5. dia

DAO lehetne tobb dian, képekkel
Dr. Elblinger Zsuzsanna (rezide; 2024-09-15T19:46:42.808



Fenotipusok:

2. Hepatikus forma:
. Ujszuldttkortdl a 30-as évekig terjed a
betegség kezdeti megnyilvanulasa

» Krizisek esetén romld majfunkcio, akar
akut majelégtelenség, halalos eset is
Ismert

» Laktatemelkedés, hyperammonaemia,
coagulopathia tarsulhat

e Krizis oldodasaval értékek
normalizalodnak

Forras: GeneReviews®, Quinonez SC, Thoene JC., Dihydrolipoamide Dehydrogenase De
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Fenotipusok:

3. Myopathias forma:
« 2 egyénnél irtdk le eddig ezt a prezentaciot

» Ptosis, gyengeség, emelkedett kreatinin-
kindz szint

A fenotipusok kozott atfedés
lehetséges.

Forras: GeneReviews®, Quinonez SC, Thoene JG., Dihydrolipoamide Dehydrogenase Deficien'
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FC 14 éVGS |é ﬂy Hanyassal, akut fertézéssel jard shubok

GOT 5000, GPT

GOT 71, GPT 637 U/I 7000 U/
eseménytelen Majbiopszia: enyhe GOT 4705, GPT p
perinatalis szak kréonikus hepatitis 7942 U/l \r:‘er:‘c;;(lor 2

2010. februar 2013. Augusztus 2014. augusztus 2016. aprilis

2015. februar

Szent Laszl6 Kh:
hepatopathia

részletes
kivizsgalas

GOT 8733, GPT 7376 U/I GOT 6000, GPT 7000

Majbiopszia: steatosis, u/i
enyhe fibrosis, acs.
betegség gyanu
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F.C.14 éves |3 ny Hanyassal, akut fertézéssel jaré shubok

GOT 73, GPT 82 U/I
Hypoglicaemia

Genetikai vizsgalat Diagnézis: DLD- GOT 1738, GPT 2904 COVID fertdzés,
indul kulféldon deficiencia U/l normal majfunkcio

2016. december 2019. februar 2022. aprilis

2017. januar 2018. januar 2019. marcius
GOT 1450, GPT 1324 U/I GOT 2025, GPT GOT 2070, GPT 3622 U/l
Vércukor 2,8 mmol/l 4734 U/I Vércukor 2,3 mmol/I

v SEMMELWEIS SE Gyermekgyogyaszati Klinika,
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J.M. 4 éves fiu

* Negativ perinatalis anamnézis

« 2,5 évesen gastroenteritishez tarsuldéan elhdzodd hypoglycaemia,
gorcs

« Hepatomegalia, emelkedett transzamindzok (GOT 595 U/|, GPT
338 U/l)

SE CGyermekgyogyaszati Klinika,
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Interaktiv kérdés:

1.Hepatomegalia és hypoglycaemia egyuttes fennallasa
esetén milyen anyagcserebetegség merul fel
leginkabb?

a. Ureaciklus-zavar

b. Niemann-Pick betegség

c. Glikogéntarolasi betegség

SEMMELWEIS SE Gyermekgydgyaszati Klinika, Dr. Elblinger Zsuzsanna
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J.M. 4 éves iU

* Negativ perinatalis anamnézis

« 2,5 évesen gastroenteritishez tarsuldéan elhdzodd hypoglycaemia,
gorcs

« Hepatomegalia, emelkedett transzamindzok (GOT 595 U/|, GPT
338 U/l)

» Glikogéntarolasi betegségek genetikai vizsgalata negativ — teljes
exom szekvenalas

« Dg: DLD-deficiencia, homozigoéta cisztas fibrozis

SE Gyermekgyogyaszati Klinika, Dr. Elblinger Zsuzsanna
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Diagnozis felallitasa

Genetikai vizsgalat szUkséges
Nincs klinikai diagnosztikus kritériumrendszer
UjszUldttkori szGrés alapjan nem kimondhatd

Laboratoriumi eltérések: nem specifikusak

o Metabolikus acidézis, hypoglycaemia, transzaminaz emelkedés, CK
emelkedés

o Emelkedett eldgazo szénlancud aminosav-, laktat-, piruvatszint

Mikor juthat eszunkbe?

o Korai kezdetU hypotonia, letargia, hanyas

o Hanyassal, hanyingerrel kezdddd, visszatérd majkarosodas,
majelegtelenseg

o lzomgorcsok, gyengeség
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Kezelés

Nincs konszenzusos ajanlas DAO
Ehezés, majtoxikus gyogyszerek kertlése

Krizis esetén cukorbdlus, folyadékbdlus, emelt cukortartalmu
iINfuzio, sulyos aciddzis esetén bikarbonat potlas

Coagulopathia rendezése FFP-vel

Koenzim QI0, biotin, tiamin szupportacio
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14. dia

DAO legyen konkrét "dozisokkal" részletezve?
Dr. Elblinger Zsuzsanna (rezide; 2024-09-15T719:44:59.961

DAO 0 milyen szereplk van koenzim, biotin stb-nek?
Dr. Elblinger Zsuzsanna (rezide; 2024-09-15T19:45:18.962



Majelégtelenséggel jaré anyagcsere-betegségek -
differencialdiagnosztika

Barmelyik életkor  Tyrosinaemia AFP 1
(Hosszu szénlancu) zsirsavoxidacio Laktat, hugysayv, CK, ammonia 1
defektusai glukdz, keton | ,(cardio)myopathia
Ureaciklus-zavarok Ammaonia 111
3 ho alatt Neonatalis haemochromatosis Ferritin, AFP 1
Galactosaemia Taplalas megkezdése utan indul, cataracta
Legzési lanc betegségei Laktat 111
Niemann-Pick betegség A, B, C tipus Icterus, hypotonia, hepatosplenomegalia
3ho-2év Fruktoz intolerancia Glukoz |
Légzési lanc betegségei Laktat 1
2 ev felett Wilson-kor Kayser-Fleischer gyurd, vese eltérések,
neuroldgiai tunetek (tremor)
Alfa-T-antitripszin hiany Alfa-T-antitripszin-szint |
Glikogendzis VI/IX tipus Glukoz |, laktat, CK 1
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