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Úvod
Tiamín (vitamín B

1
) je vo vode rozpustný vita‑

mín, ktorý sa vstrebáva v tenkom čreve, trans‑

portuje sa do buniek a následne sa v cytozole 

metabolizuje a  transportuje do mitochon‑

drií. Zohráva kľúčovú úlohu v  energetickom 

metabolizme bunky vo viacerých metabolic‑

kých procesoch v  cytozole, mitochondriách 

a peroxizómoch [1– 3].

História tiamínu
História tiamínu sa začala v období zvýšeného 

záujmu vedcov o ochorenie beri‑beri, ktoré sa 

dávalo do súvislosti najmä s  diétou obsahu

júcou prevažne lúpanú bielu ryžu. Etiológia 

tohto syndrómu bola neznáma až do konca 

19.  storočia. V  roku 1880  Christiaan Eijkman 

preukázal, že pri kurčatách kŕmených bielou 

(lúpanou) ryžou sa vyvinula polyneuropatia, 

kým pri kurčatách kŕmených nelúpanou ryžou 

sa príznaky neobjavili alebo ustúpili. Gerrit 

Grijns neskôr vyslovil hypotézu existencie ne‑

známej substancie v strave, ktorá je potrebná 

pre nervový systém. Týmto predpokladom po‑

ložil základy koncepcie vitamínov ako sub‑

stancií „potrebných pre život“ [1,2].

V roku 1926  Barend Jansen a William Do‑

nath izolovali anti‑„beri‑beri faktor“ zo šupiek 

ryže a  v  roku 1936  Robert Williams prvý raz 

syntetizoval tiamín, čím potvrdil jeho štruk‑

túru a umožnil širšie klinické využitie [1,2].

Tieto objavy viedli k poznávaniu úlohy tia‑

mínu v metabolizme a jeho významu pre neu‑

rologické a kardiovaskulárne zdravie.

Vstrebávanie tiamínu
Z potravy sa tiamín vstrebáva v gastrointesti‑

nálnom trakte cez špecifické transporéry alebo 

nešpecificky difúziou (schéma 1).
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Summary 
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Intracelulárny 
metabolizmus tiamínu 
a úloha jeho metabolitov 
ako kofaktorov
Po vstupe do cytozolu bunky sa tiamín rýchlo 

fosforyluje tiamínpyrofosfokinázou 1  (TPK1) 

za vzniku tiamíndifosfátu (TDP) –  hlavnej ak‑

tívnej formy tiamínu, nazývaného tiež tiamí‑

npyrofosfát (TPP). Táto reakcia je prísne regu‑

lovaná vzniknutým produktom, samotný TDP 

je silným nekompetitívnym inhibítorom TPK1, 

ktorý udržiava intracelulárnu homeostázu TDP 

aj po podaní vysokých dávok tiamínu [12].

TDP sa distribuuje do rôznych bunkových 

kompartmentov. V cytozole slúži TDP ako ko‑

faktor transketolázy v  pentózofosfátovom 

cykle. Do mitochondrie sa aktívne transpor‑

tuje prostredníctvom mitochondriového 

transportéra tiamínpyrofosfátu (MTPPT), kó‑

že znižujú expresiu ThTR-2  alebo nesprávne 

lokalizujú tento transportér na bunkovej 

membráne [8].

Transport tiamínu z krvi 
do bunky
ThTR-1  je vysoko exprimovaný najmä v pan‑

krease, pečeni, obličkách, srdci a  mozgu, 

menej významne v  črevnom epiteli a  pig‑

mentovom epiteli sietnice. V pankrease a sie‑

tnici je expresia ThTR-1  výrazne vyššia než 

ThTR-2  a  hrá dominantnú úlohu v  absorpcii 

tiamínu do týchto tkanív  [9,10]. Jeho expre‑

sia sa na rozdiel od ThTR-2 nezvyšuje pri nedo‑

statku tiamínu v čreve [9,11].

ThTR-2 okrem čreva a obličiek je taktiež prí‑

tomný v  pankrease, sietnici, srdci a  mozgu, 

ale v  nižších koncentráciách v  porovnaní 

s ThTR-1 [9].

Absorpcia tiamínu u ľudí prebieha primárne 

v  tenkom čreve. Hlavným transportérom je 

tiamínový transportér-2  (ThTR-2), kódovaný 

génom SLC19A3; transportér-1  (ThTR-1), kó‑

dovaný génom SLC19A2, je pre vstrebávanie 

v  čreve menej dôležitý. Oba transportéry sa 

v gastrointestinálnom trakte exprimujú na api‑

kálnej membráne enterocytov v dvanástniku, 

jejune a ileu [4– 6].

Po vstupe do enterocytu sa tiamín trans‑

portuje cez bazolaterálnu membránu do por‑

tálnej cirkulácie, opäť prostredníctvom uvede‑

ných transportérov. Expresia ThTR-2 sa môže 

aktuálne zvýšiť ako reakcia na nízku extracelu‑

lárnu koncentráciu tiamínu, čím sa umožňuje 

jeho zvýšená absorpcia počas deficitu v orga‑

nizme [6,7]. Faktory, ako je chronická konzu‑

mácia alkoholu a niektoré bakteriálne črevné 

infekcie, môžu narušiť absorpciu tiamínu tým, 

Schéma 1. Metabolizmus tiamínu (upravené podľa [3]). 
Absorpcia tiamínu v tenkom čreve a jeho vstup do buniek z extracelulárneho priestoru zabezpečujú transportéry ThTR-1 
a ThTR-2, kódované génmi SLC19A2/SLC19A3. Tiamín účinkom tiamínpyrofosfokinázy 1 (TPK1) je fosforylovaný na tiamín-
difosfát (TDP). Ďalšia fosforylácia mitochondriálnou tiamíntrifosfátsyntázou vedie k vzniku tiamíntrifosfátu (TTP), ktorého 
úloha je najpravdepodobnejšie regulačná. 
TDP slúži ako kofaktor pre tri dehydrogenázy v mitochondrii: komplex pyruvátdehydrogenázy (PDH6), dehydrogenázu roz-
vetvených reťazcov α-ketokyselín (BCKDH) a α-ketoglutarátdehydrogenázu (α-KGDH). Mimo mitochondrie slúži TDP ako ko-
faktor pre transketolázu a 2-hydroxyacyl-CoA lyázu 1 (HACL1).

Schéma 1. Metabolizmus tiamínu (upravené podľa [3]). 
Absorpcia tiamínu v tenkom čreve a jeho vstup do buniek z extracelulárneho priestoru 
zabezpečujú transportéry ThTR-1 a ThTR-2, kódované génmi SLC19A2/SLC19A3. Tiamín 
účinkom tiamínpyrofosfokinázy 1 (ThPK1) je fosforylovaný na tiamíndifosfát (TDP). Ďalšia 
fosforylácia mitochondriálnou tiamíntrifosfátsyntázou vedie k vzniku tiamíntrifosfátu (TTP), 
ktorého úloha je najpravdepodobnejšie regulačná. 
TPP slúži ako kofaktor pre tri dehydrogenázy v mitochondrii: komplex 
pyruvátdehydrogenázy (PDHC), dehydrogenázu rozvetvených reťazcov α-ketokyselín 
(BCKDH) a α-ketoglutarátdehydrogenázu (α-KGDH). Mimo mitochondrie slúži TDP ako 
kofaktor pre transketolázu a 2-hydroxyacyl-CoA lyázu 1 (HACL1). 

SLC25A19 

ThTR-2 
(SLC19A3) 

ThTR-1 
(SLC19A2) 

Tiamín tiamín TDP 

PDH

BCKDH

-KGDH 

transketoláza HACL1 
mitochondria 

TPK1

TTP 

Extracelulárny 



25

Význam tiamínu v metabolizme

Súč Klin Pr 2026; 1: 23–28

dovaného génom SLC25A19, kde pôsobí ako 

kofaktor pre mitochondriové enzýmy pyruvát‑

dehydrogenáza a  α-ketoglutarátdehydroge‑

náza (schéma 2) [3,13].

Iné fosforylované formy tiamínu sú v orga‑

nizme prítomné v  nižšej koncentrácii. Pred‑

pokladá sa, že tiamínmonofosfát (TMP) a tia‑

míntrifosfát (TTP) môžu mať regulačnú alebo 

signálnu úlohu, najmä v  neurónoch a  počas 

delenia buniek, ale ich fyziologické funkcie nie 

sú úplne objasnené [14].

K správnej funkcii uvedených metabolic‑

kých reakcií je potrebná adekvátna koncent‑

rácia tiamínu a jeho kofaktorov v organizme. 

To predpokladá jeho dostatočný príjem stra‑

vou, funkčnú absorpciu v  gastrointestinál‑

nom trakte a funkčný metabolizmus na úrovni 

bunky. Biologický polčas tiamínu je krátky –  

približne 12 hodín. K vyčerpaniu zásob v or‑

ganizme po jeho obmedzenom príjme do‑

chádza medzi 11. a  18. dňom. Odporúčaný 

denný príjem vitamínu B
1
 sa líši podľa pohlavia 

a veku a v niektorých obdobiach života je po‑

trebné jeho príjem zvýšiť. V tab. 1 sú uvedené 

odporúčané dávky tiamínu pre rôzne vekové 

skupiny [15].

Deficit tiamínu alebo jeho 
kofaktorov
Chorobné stavy, spojené s deficitom tiamínu 

a  jeho kofaktorov v  organizme, vznikajú na 

podklade viacerých príčin:

•	 pri deficite tiamínu v prijímanej strave;

•	 pri poruche vstrebávania tiamínu z gastro- 

intestinálneho traktu, ktorá môže byť:

•	 získaná;

•	 geneticky podmienená –  gene‑

ticky podmienený deficit tiamínových 

transportérov [17,18];

•	 pri poruche intracelulárneho metabolizmu 

(geneticky podmienené ochorenia).

Z klinického hľadiska je dôležité zdôrazniť, 

že normálna koncentrácia tiamínu v sére ne‑

vylučuje funkčný deficit na intracelulárnej 

úrovni. Pri suspektnom klinickom obraze má 

preto včasné podanie tiamínu (ideálne paren‑

terálne) aj diagnostický význam.

Získaný deficit tiamínu
Jednou z foriem deficitu tiamínu je ochorenie 

beri-beri. Vzniká pri stredne závažnej a izolova‑

nej deficiencii tohto vitamínu, často sa spája so 

stravou obsahujúcou najmä lúpanú ryžu. Môže 

sa vyskytovať vo dvoch formách –  vlhkej a su‑

chej.  Vlhká forma postihuje prevažne kardiovas‑

kulárny systém a sprevádzajú ju edémy najmä 

dolných končatin, tachykardia, palpitácie, môže 

vyústiť až do kardiálneho zlyhania. Suchá forma 

postihuje prevažne periférny nervový systém 

a prejaví sa parestéziami, ataxiou [19].

Pri dlhodobom nedostatku vitamínu B
1
 spo‑

jenom aj s inými výživovými deficitmi (malab‑

sorpcia, resekcie gastrointestinálneho traktu, 

chronický alkoholizmus, užívanie návykových 

látok) sa môžu manifestovať symptómy Wer‑

nickeho-Korsakoffovho syndrómu (WKS). Vý‑

skyt tohoto ochorenia je 8- až 10-krát častejší 

u  ľudí s  chronickou konzumáciou alkoholu 

a  spája sa s  deficitom tiamínu následkom 

dlhodobej inhibície špecifického transportéra 

ThTR-2 alkoholom. Tento syndróm sa prejavuje 

vo dvoch fázach –  Wernickeho encefalopa‑

tiou (WE) a Korsakoffovou psychózou (KP). WE 

predstavuje skoré štádium, prejavuje sa poly‑

neuropatiou, ataxiou, oftalmoplégiou a poru‑

chami chôdze. Ak sa nelieči, môže prejsť do KP 

s príznakmi ťažkej krátkodobej amnézie, dez‑

orientácie, konfabulácie s halucináciami [20].

Schéma 2. Význam tiamínu v intracelulárnom metabolizme (upravené podľa [5]). 
Tiamín vo forme tiamíndifosfátu (TDP) sa ako kofaktor podieľa na funkcii transketolázy, pyruvátdehydrogenázy (PDH)  
a α-ketoglutarátdehydrogenázy(α-KGDH). 
Pri jeho deficite môže v organizme stúpať laktát a α-ketoglutarát.
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WE je reverzibilná, ak sa lieči včas a adekvát‑

nou dávkou a  formou tiamínu. Ak nie je dia

gnostikovaná alebo nie je liečená dostatočne, 

môže prejsť do chronického stavu s prejavmi 

KP [21]. Z toho vyplýva, že najlepšou preven‑

ciou vzniku KP je včasné rozpoznanie WE a na‑

sadenie vhodnej liečby. Liečba WE následkom 

deficitu tiamínu v strave je zvyčajne úspešná 

aj malými dávkami perorálneho tiamínu a len 

veľmi málo jedincov prejde do KP. U jedincov 

s nadmerným užívaním alkoholu a WE je situá‑

cia komplikovanejšia, pretože alkohol poškod‑

zuje špecifické transportné systémy tiamínu. To 

znamená, že na úspešnú liečbu WE u osôb nad‑

užívajúcich alkohol sú potrebné vyššie dávky 

tiamínu, ktoré sa musia podávať v úvode paren‑

terálne. Práve u pacientov s chronickým alko‑

holizmom je progresia WE do KP často násled‑

kom nedostatočnej spolupráce pri liečbe [20]. 

V klinickej praxi je pri akútnych neurolo‑

gických príznakoch u  rizikových pacientov 

vhodné uprednostniť okamžité parenterálne 

podanie tiamínu pred čakaním na laboratórne 

potvrdenie deficitu; dávkovanie je potrebné 

individualizovať podľa veku, klinického stavu 

a lokálnych odporúčaní (tab. 2). 

Kráľovská lekárska komora v Anglicku uve‑

rejnila prísne usmernenia na liečbu a  pre‑

venciu Wernickeho encefalopatie, v  ktorých 

odporúča parenterálne podávanie tiamínu 

v  dávke 500– 750 mg trikrát denne mini‑

málne počas 5 dní a pokračovať v liečbe, kým 

nedôjde ku klinickému zlepšeniu. Iné od‑

porúčania navrhujú 500 mg tiamínu paren‑

terálne trikrát denne počas 2 dní, po čom na‑

sleduje podávanie 250 mg parenterálne počas  

5 dní [21].

Perorálny tiamín sa u osôb nadmerne uží‑

vajúcich alkohol často vstrebáva nedosta‑

točne, preto sa v ambulantných podmienkach 

podávajú vyššie perorálne dávky alebo lepšie 

vstrebateľné analógy tiamínu, napríklad ben‑

fotiamín. Benfotiamín (S‑benzoiltiamín‑O‑mo‑

nofosfát) je účinný analóg tiamínu s vyššou  

absorpciou; v  niektorých prácach sa uvádza 

aj lepšia penetrácia do CNS. Analógy tiamínu 

sú osobitne prínosné pre pacientov s očakáva‑

nou malabsorpciou tiamínu [21].

Beri-beri zvyčajne reaguje na nižšie dávky 

tiamínu, často 50−100 mg intravenózne alebo 

intramuskulárne, podávané denne až do zlep‑

šenia symptómov, s pokračovaním podávania 

perorálneho tiamínu 10– 25 mg denne.

 

Geneticky podmienený 
deficit tiamínu a jeho 
kofaktorov
•	 syndrómy spájané s dysfunkciou metaboli‑

zmu tiamínu (TMDS –  thiamine metabolism 

dysfunction syndromes).

TMDS1
Rogersov syndróm (TRMA –  thiamine respon‑

sive megaloblastic anaemia syndrome). Toto 

ochorenie prvý raz opísal detský hematológ 

Lon E. Rogers v  roku 1969. Neúspešne liečil 

makrocytovú anémiu 11-ročného dieťaťa ky‑

selinou listovou a  vitamínom B
12

. Až po pri‑

daní tiamínu do liečby došlo k úprave krvného 

obrazu  [22]. V  súčasnosti je známe, že syn‑

dróm TRMA je autozómovo recesívne ocho‑

renie spôsobené patogénnymi variantmi 

v  géne SLC19A2, ktorý kóduje ThTR-1. Inci‑

dencia ochorenia nie je presne známa, v lite‑

ratúre je opísaných okolo 200 prípadov [10]. 

Klinická symptomatológia –  makrocytová ané‑

mia, neautoimúnny diabetes, poruchy sluchu, 

poruchy zraku − súvisí s  exprimáciou tohto 

transportéra v  uvedených orgánoch, a  teda 

s  poruchou metabolizmu spôsobenou defi‑

citom tiamínu v  daných orgánoch. Porucha 

transportu tiamínu do β-buniek pankreasu 

u pacientov s TRMA zapríčiňuje poruchu ae‑

róbneho metabolizmu glukózy v  mitochon‑

drii týchto buniek [5,23]. To vedie k poškode‑

niu β-buniek a  k  zníženiu sekrécie inzulínu, 

s následným rozvojom I. typu cukrovky neau‑

toimúnnej etiológie. Pri syndróme TRMA je 

pre deficit tiamínu znížená aj aktivita transke‑

tolázy v  hematopoetických bunkách kostnej 

drene, čo vedie k  poruche syntézy DNA, ne‑

zrelej tvorbe jadra s  rozvojom makrocytovej 

anémie [5].

TMDS2
Tiamín-biotín responzívna encefalopatia je 

spôsobená deficienciou tiamínového trans‑

portéra typu 2 ThTr-2. Ochorenie spôsobujú 

patogénne varianty v géne SLC19A3. Klinicky 

sa manifestuje epizodickou encefalopatiou 

s abnormalitami chôdze, dystóniou, oftalmo‑

logickou dysfunkciou, ataxiou, kŕčmi a psycho‑

Tab. 1. Odporúčaný denný príjem 
tiamínu podľa pohlavia a veku [16].

Veková  
kategória

Odporúčaná 
denná dávka  
vitamínu B1

0–6 mesiacov 0,2 mg

7–12 mesiacov 0,3 mg

1–3 roky 0,5 mg

4–8 rokov 0,6 mg

9–13 rokov 0,9 mg

14–18 rokov (chlapci) 1,2 mg

14–18 rokov (dievčatá) 1,0 mg

19–50 rokov (muži) 1,2 mg

19–50 rokov (ženy) 1,1 mg

viac ako 51 rokov (muži) 1,2 mg

viac ako 51 rokov (ženy) 1,1 mg

tehotné a dojčiace ženy 1,4 mg

Tab. 2. Základné rozdiely medzi beri-beri a WE syndrómom.

 Beri-beri Wernickeho encefalopatia

príčina izolovaný deficit B1 deficit B1 spojený s chronickou podvýživou

primárne poškodený systém kardiovaskulárny a periférny nervový systém centrálny nervový systém

klinické symptómy vlhká forma: kardiálne poruchy, edémy 
suchá forma: periférna neuropatia

zmeny okulomotoriky, mozočkové poruchy, 
zmeny mentálneho statusu, porucha pamäte

priebeh rôzny priebeh, môže spôsobiť kardiálne zlyhanie 
alebo viesť k vážnemu neurologickému deficitu

akútny (WE) s nasledujúcim chronickým po-
škodením psychiky a trvalé poruchy pamäte
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motorickým regresom. K diagnostike prispieva 

detekcia  nízkej koncentrácie tiamínu v likvore, 

ale toto vyšetrenie nepatrí k štandardnému li‑

kvorologickému vyšetreniu a na Slovensku nie 

je bežne dostupné. K  stanoveniu diagnózy 

môže napomôcť klinický obraz a MR nález, kde 

sú typické degeneratívne zmeny v oblasti n. 

caudatus, putamen a  v  kortikálnych/ subkor‑

tikálnych oblastiach. Liečba spočíva v  podá‑

vaní vysokých dávok tiamínu a biotínu, keďže 

sa predpokladá, že deficit tiamínu ovplyvňuje 

aj metabolizmus biotínu. Tiamín sa odpor‑

úča v dávke 10– 40 mg/ kg/ deň, biotín v dávke 

5– 10 mg/ kg/ deň [24].

TMDS3
Amishova mikrocefália je spôsobená homozy‑

gotne prítomným patogénnym variantom 

c.530G > C v géne SLC25A19, ktorý kóduje trans‑

portér prenášajúci TDP do mitochondrie. Pre‑

vaha pacientov, o ktorých sú publikované údaje, 

pochádza z  komunity Amishov v  Pensylvá‑

nii [25]. Ochorenie sa manifestuje ťažkou kon‑

genitálnou mikrocefáliou a malformáciami CNS, 

difúznym poškodením CNS, dobre rozpoznateľ‑

ným na MR. V krvi aj v likvore je typická elevá‑

cia laktátu a môže byť prítomná α-ketoglutárová 

acidúria [21]. Ochorenie výrazne skracuje preží‑

vanie postihnutých jedincov, liečba tiamínom 

nemá účinok na priebeh ochorenia.

TMDS4: mierny fenotyp 
TMDS3 –  non Amishov 
fenotyp 
Je extrémne ojedinelý typ poruchy metaboli‑

zmu tiamínu (menej ako 1 z 1 000 000), ktorá 

sa vyznačuje prechodnou neurologickou dys‑

funkciou, charakterizovanou epizódami ak‑

útnej encefalopatie, chronickej progresívnej 

polyneuropatie, dyzartrie, areflexie a  atro‑

fie kostrového svalstva. Manifestácia klinic‑

kých príznakov je najčastejšie spojená s  fe‑

brilným ochorením. Na MR je typický nález 

bilaterálnej striálnej nekrózy [26,27]. Po odznení  

akútnej infekcie sa môžu príznaky zmierniť, 

niektoré vymiznúť. Diagnostika ochorenia je 

založená na typickom epizodickom charaktere 

ochorenia, klinických symptómoch, MR ná‑

leze. Jednoznačné potvrdenie diagnózy spo‑

číva v  molekulovo-genetickej analýze génu 

SLC25A19  s nálezom patogénnych variantov, 

vedúcich k TMDS4  [27]. Cielená terapia po‑

zostáva z  úvodnej parenterálnej liečby s  ná‑

slednou dlhodobou perorálnou liečbou tiamí‑

nom (400– 600 mg denne). Dávku je potrebné 

preventívne zvýšiť o  25  % počas febrilného 

ochorenia, pred plánovaným operačným vý‑

konom alebo v období manifestovanej akút‑

nej dekompenzácie ochorenia [28].

TMDS5
Dnes posledný známy syndróm zo spektra ge‑

netických porúch transportu a  metabolizmu 

tiamínu, opísaný v roku 2011 Mairom et al. Je 

podmienený poruchou fosforylácie tiamínu 

na TDP pri deficite enzýmu TPK1, kódovaného 

génom TPPK1 [3]. V diferenciálnej diagnostike 

treba na toto ochorenie myslieť u novoroden‑

cov, ale aj u starších detí s epizodicky zvýšenou 

koncentráciou laktátu v súvislosti s príznakmi 

dystónie, u starších detí aj ataxie. Laboratórne je 

hodnota voľného tiamínu v sére v norme, ale je 

deficit TDP v krvi, svaloch a/ alebo fibroblastoch 

sprevádzaný vysokým vylučovaním kyseliny  

α-ketoglutárovej do moču. Na MR sú typické 

zmeny s  nálezom hyperintenzity v  bazálnych 

gangliách a mozočku. Klinické spektrum ocho‑

renia je široké –  od mierneho fenotypu s opa‑

kovanou ataxiou až po fenotyp Leighovho 

syndrómu. Prvý fenotyp má pomalší priebeh 

a zvyčajne postihuje deti, ktoré po akútnom in‑

fekčnom ochorení alebo traume majú epizódy 

charakterizované hlavne ataxiou a dystóniou. 

Medzi týmito epizódami sú deti buď zdravé, 

alebo sa prezentujú veľmi miernym neurologic‑

kým postihnutím. Naopak, fenotyp Leighovho 

syndrómu sa vyznačuje skorým nástupom a zá‑

važnými príznakmi (dystónia, epilepsia, regre‑

sia vývoja) [3,23]. Diagnostika využíva stanove‑

nie nízkej koncentrácie TDP v krvi, prítomnosť 

α-ketoglutárovej acidúrie, typické MR zmeny 

CNS a cielenú DNA diagnostiku. Liečba spočíva 

v podávaní tiamínu 300 mg/ deň; pridaný biotín 

v jednotlivých publikovaných kazuistikách ne‑

viedol k  zlepšeniu klinických symptómov  [3]. 

Epizodický priebeh neurologickej symptoma‑

tológie v  kombinácii s  charakteristickými MR 

zmenami bazálnych ganglií by mal viesť k včas‑

nému nasadeniu tiamínu (a  podľa klinického 

podozrenia aj biotínu) ešte pred definitívnym 

genetickým potvrdením diagnózy.

Klinická skúsenosť
V sledovaní odborných ambulancií NÚDCH sú 

v súčasnosti traja pacienti s TMDS; jeden pa‑

cient s TMDS1 a dvaja pacienti s TMDS2. Pa‑

cienti majú diagnózu potvrdenú na moleku‑

lovo-genetickej úrovni, sú liečení tiamínom 

a podľa potreby aj biotínom v súlade s uvede‑

nými odporučeniami. 

Získaný deficit tiamínu s  neurologic‑

kou symptomatológiou sme diagnostikovali 

u  dvoch detí; u  dojčaťa v  dôsledku využitia 

neadekvátnej náhrady umelej mliečnej stravy 

(sójové mlieko do kávy s nízkym obsahom tia‑

mínu oproti adekvátnym mliečnym formulám 

pre dojčatá) a u pacienta na totálnej parente‑

rálnej výžive v trvaní 3 týždňov v čase nedo‑

stupnosti venózneho multivitamínu na eu‑

rópskom trhu. Pacient bol v tomto období bez 

príjmu viacerých vitamínov, deficit tiamínu sa 

prejavil práve pre jeho krátky biologický pol‑

čas a  pre rýchlo sa míňajúce zásoby v  orga‑

nizme. Z  tohto obdobia pochádza viacero 

údajov o príznakoch WE alebo beri-beri u pa‑

cientov na totálnej parenterálnej výžive [29]. 

Záver
Tiamín (vitamín B

1
) významne ovplyvňuje 

energetický metabolizmus, tvorbu neurotrans

miterov a nukleových kyselín. Jeho biologický 

polčas je krátky a zásoby v organizme sa pri 

nedostatočnom príjme vyčerpajú približne za 

2–3 týždne. V tehotenstve, ale aj pri niektorých 

chorobných stavoch (napr. tyreotoxikóza, dia‑

betes mellitus) je potreba tiamínu vyššia a ri‑

ziko vzniku deficitu je vážnejšie. Diagnostiku 

deficitu komplikuje fakt, že stanovenie tia‑

mínu v krvi nie je vo väčšine laboratórií rutinné 

vyšetrenie. Preto je dôležitá prevencia a u ri‑

zikových skupín včasné dopĺňanie tiamínu. 

U osôb s nadmerným užívaním alkoholu môže 

skorá liečba vhodne zvolenou formou tiamínu 

ovplyvniť vznik alebo progresiu WKS.

Raritné geneticky podmienené ochorenia 

súvisiace s  transportom tiamínu alebo jeho 

premenou na aktívny metabolit sa manifes‑

tujú najčastejšie v detstve alebo v skorom do‑

spelom veku. Niektoré sa prezentujú epizó‑

dami encefalopatie a  periférnej neuropatie 

a môžu imitovať Guillainov‑Barrého syndróm. 

Na tieto zriedkavé jednotky treba myslieť pri 

epizodicky sa manifestujúcej neurologic‑

kej symptomatológii s  typickými symetric‑

kými zmenami v oblasti bazálnych ganglií na 

MR. Pri makrocytovej anémii bez známok de‑

ficitu vitamínu B
12

 alebo kyseliny listovej treba 

zvažovať aj poruchu metabolizmu tiamínu –  

TRMA (Rogersov) syndróm –  a cielene pátrať 
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po súčasnej poruche sluchu alebo známkach 

neautoimúnneho diabetu mellitus.

Viaceré poruchy metabolizmu tiamínu sú 

liečiteľné a pri skorej iniciácii liečby môžu byť 

klinické symptómy reverzibilné. Preto je po‑

trebné pri nejasných akútnych neurologických 

stavoch myslieť aj na poruchu metabolizmu 

tiamínu a začať substitúciu tiamínu bez zby‑

točného odkladu.
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