
3

OBSAH 

Predslov .................................................................................................................................... 7 

1 Výživa a metabolické poruchy – úvod do disciplíny ......................................................... 9 

   1.1 Výživa a metabolizmus .................................................................................................... 9 

   1.2 Regulácia metabolizmu ................................................................................................... 13 

   1.3 Poruchy metabolizmu a výživy – Dedičné metabolické poruchy (DMP) ...................... 15 

2 Malabsorbčné syndrómy .................................................................................................... 16 

   2.1 Primárne malabsorbčné syndrómy ................................................................................. 18 

         2.1.1 Celiakia .................................................................................................................. 18 

         2.1.2 Tropické sprue ........................................................................................................ 22 

         2.1.3 Selektívna malabsorbcia – deficit disacharidáz ..................................................... 23 

   2.2 Sekundárne malabsorbčné syndrómy ............................................................................. 24 

         2.2.1 Whippleova choroba .............................................................................................. 24 

         2.2.2 Syndróm krátkeho čreva ........................................................................................ 27 

         2.2.3 Sklerodermia .......................................................................................................... 28 

         2.2.4 Amyloidóza ............................................................................................................ 30 

3 Poruchy metabolizmu bielkovín a aminokyselín ............................................................. 32 

 3.1 Poruchy metabolizmu aminokyselín ............................................................................... 35 

         3.1.1 Fenylketónúria ....................................................................................................... 35 

         3.1.2 Albinizmus ............................................................................................................. 39 

         3.1.3 Alkaptonúria .......................................................................................................... 41 

         3.1.4 Homocystinúria ...................................................................................................... 43 

         3.1.5 Cystinúria ............................................................................................................... 45 

         3.1.6 Poruchy metabolizmu tryptofánu ........................................................................... 46 

         3.1.7 Poruchy metabolizmu tyrozínu .............................................................................. 47 

4 Poruchy metabolizmu purínov .......................................................................................... 49 

   4.1 Kyselina močová ............................................................................................................. 49 

 4.2 Poruchy metabolizmu kyseliny močovej ........................................................................ 50 

         4.2.1 Hyperurikémia ....................................................................................................... 50  



4

         4.2.2 Hypourikémia ........................................................................................................ 54 

4.2.2.1 Dedičná xantínúria ...................................................................................... 54 

         4.2.3 Dna ......................................................................................................................... 55 

5 Poruchy metabolizmu kostí ............................................................................................... 62 

 5.1 Poruchy metabolizmu kostného tkaniva  ........................................................................ 64 

         5.1.1 Osteomalácia ......................................................................................................... 64 

         5.1.2 Osteoporóza ........................................................................................................... 66 

         5.1.3 Ostopetróza ............................................................................................................ 72 

6 Poruchy vnútorného prostredia ......................................................................................... 74 

   6.1 Telové tekutiny ............................................................................................................... 74 

        6.1.1 Úloha vody v organizme ......................................................................................... 75 

        6.1.2 Potreba vody a bilancia tekutín v organizme .......................................................... 76 

   6.2 Poruchy metabolizmu vody ............................................................................................ 80 

         6.2.1 Fyziologická hydratácia (normohydratácia) .......................................................... 80 

         6.2.2 Dehydratácia .......................................................................................................... 81 

         6.2.3 Hyperhydratácia ..................................................................................................... 83 

   6.3 Osmolalita a iónové poruchy .......................................................................................... 84 

         6.3.1 Osmolalita, osmolarita ........................................................................................... 84 

         6.3.2 Iónové poruchy ...................................................................................................... 86 

6.3.2.1 Sodík .......................................................................................................... 88 

6.3.2.2 Draslík ........................................................................................................ 91 

6.3.2.3 Chlór .......................................................................................................... 92 

6.3.2.4 Vápnik ........................................................................................................ 93 

6.3.2.5 Horčík ........................................................................................................ 94 

6.3.2.6 Fosfor ......................................................................................................... 96 

 6.4 Poruchy acidobázickej rovnováhy .................................................................................. 97 

         6.4.1 Acidóza .................................................................................................................. 99 

6.4.1.1 Metabolická acidóza .................................................................................. 99 

6.4.1.2 Respiračná acidóza ................................................................................... 100 

         6.4.2 Alkalóza ............................................................................................................... 101 

  6.4.2.1 Metabolická alkalóza ............................................................................... 101 

6.4.2.2 Respiračná alkalóza ................................................................................. 101 



5

7 Poruchy metabolizmu sacharidov .................................................................................... 103 

 7.1 Poruchy metabolizmu glukózy ...................................................................................... 104 

         7.1.1. Diabetes mellitus ................................................................................................. 104 

 7.2 Poruchy metabolizmu fruktózy ..................................................................................... 110 

         7.2.1 Hereditárna fruktózová intolerancia ..................................................................... 110 

 7.3 Poruchy metabolizmu galaktózy ................................................................................... 111 

 7.4 Poruchy metabolizmu laktózy ....................................................................................... 112 

 7.5 Poruchy metabolizmu glykogénu .................................................................................. 114 

8 Poruchy metabolizmu lipidov .......................................................................................... 116 

   8.1 Metabolické cesty lipidov ............................................................................................. 121 

   8.2 Poruchy metabolizmu lipidov ....................................................................................... 123 

         8.2.1 Ateroskleróza ....................................................................................................... 123 

         8.2.2 Hyperlipoproteinémie .......................................................................................... 127 

9 Metabolický syndróm ....................................................................................................... 130 

    9.1 Zložky metabolického syndrómu ................................................................................. 131 

         9.1.1 Inzulínová rezistencia .......................................................................................... 131 

         9.1.2 Obezita ................................................................................................................. 133 

         9.1.3 Dyslipidémia ........................................................................................................ 134 

         9.1.4 Hypertenzia .......................................................................................................... 135 

         9.1.5 Ďalšie komponenty metabolického syndrómu ..................................................... 135 

    9.2 Liečba a profylaxia metabolického syndrómu ............................................................. 136 

10 Endokrinné poruchy metabolizmu ................................................................................ 137 

    10.1 Štítna žľaza ................................................................................................................. 137 

           10.1.1 Poruchy metabolizmu štítnej žľazy .................................................................. 137 

    10.2 Nadobličky ................................................................................................................. 142 

            10.2.1 Cushingov syndróm ........................................................................................ 142 

            10.2.2 Addisonova choroba ....................................................................................... 143 

            10.2.3 Endokrinná hypertenzia .................................................................................. 144 

    10.3 Hypogonadizmus ....................................................................................................... 145 

           10.3.1 Funkčný hypogonadotropný hypogonadizmus .................................................145 

           10.3.2 Permanentný hypogonadotropný hypogonadizmus ......................................... 145 



6

           10.3.3 Hypergonadotropný hypogonadizmus ............................................................. 145 

    10.4 Hypofýza .................................................................................................................... 146 

           10.4.1 Akromegália a gigantizmus ............................................................................. 146 

           10.4.2 Hypopituitarizmus ........................................................................................... 147 

           10.4.3 Diabetes insipidus ............................................................................................ 147 

11 Poruchy metabolizmu stopových prvkov ..................................................................... 149 

 11.1 Poruchy metabolizmu stopových prvkov ................................................................... 149 

           11.1.1 Zinok ................................................................................................................ 150 

           11.1.2 Meď ................................................................................................................. 151 

           11.1.3 Železo ............................................................................................................... 153 

           11.1.4 Selén ................................................................................................................. 155 

           11.1.5 Jód .................................................................................................................... 156 

           11.1.6 Chróm .............................................................................................................. 157 

           11.1.7 Mangán ............................................................................................................ 158 

           11.1.8 Molybdén ......................................................................................................... 159 

           11.1.9 Kobalt ............................................................................................................... 160 

           11.1.10 Fluór ............................................................................................................... 161 

           11.1.11 Hliník ............................................................................................................. 162 

12 Metabolické aspekty ochorení orgánov gastrointestinálneho traktu a obličiek ....... 163 

    12.1 Idiopatické črevné zápaly ........................................................................................... 163 

    12.2 Porfýrie ...................................................................................................................... 164 

            12.2.1 Primárne porfýrie ............................................................................................ 165 

            12.2.2 Sekundárne porfýrie ........................................................................................ 171     

 12.3 Poruchy metabolizmu pri ochoreniach obličiek.......................................................... 171 

            12.3.1 Metabolické aspekty renálnej insuficiencie .................................................... 171 

            12.3.2 Dedičné metabolické ochorenia obličiek ........................................................ 172 

Použitá literatúra ................................................................................................................. 173 




