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Streszczenie:

Wrodzone wady metabolizmu (ang. inborn errors of metabolism, IEM) sg uwarunkowanymi
genetycznie zaburzeniami przemian substancji/zwigzkéw odzywczych:

aminokwaséw/biatek, weglowodandw i ttuszczéw. W zwigzku z tym nalezg do choréb
dietozaleznych - podstawowym leczeniem jest tu odpowiednie

postepowanie zywieniowe, bazujgce na dietach eliminacyjnych. Jednak ze wzgledu na restrykcje
zywieniowe wynikajace z blokéw metabolicznych

pacjenci z IEM sg bardziej niz ich réwiesnicy narazeni na niedobory makro- i mikroelementéw
oraz na nadwage/niedowage.

Sktad jakosciowy i ilosciowy takiej specjalnej diety jest ustalany przez dietetyka metabolicznego
wspdlnie z lekarzem w oparciu o wiek, mase ciata i aktualny

stan wyréwnania metabolicznego pacjenta. Dotychczas obiektywne metody pomiaru
zapotrzebowania energetycznego, takie jak kalorymetria posrednia,

nie byty powszechnie stosowane u pacjentéw z IEM.

Abstract:

Inborn errors of metabolism (IEM) are inherited genetic disorders of the metabolism of
nutritional substances: aminoacids/proteins, carbohydrates and

fats. They belong to the diet-dependent diseases, which means that special nutritional
management with eliminative diets is the main treatment to them.

However, dietary restrictions due to the metabolic blocks make patients with IEM more likely to

develop nutritional and caloric deficiencies.



Such a special diet is established both by the metabolic dietician and the physician based on
patient’s age, body mass and current metabolic state. So far,

objective tools for energy requirements and expenditure have not been widely used in patients

with IEM.



