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Tiamín (vitamín B1) je vo vode rozpustný vita-
mín, ktorý sa vstrebÆva v�tenkom �reve, trans-
portuje sa do buniek a�nÆsledne sa v�cytozole 
metabolizuje a� transportuje do mitochon-
drií. ZohrÆva k�œ�ovœ œlohu v� energetickom 
metabolizme bunky vo viacerých metabolic-
kých procesoch v� cytozole, mitochondriÆch 
a�peroxizómoch�[1� 3].
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História tiamínu sa za�ala v�období zvý�enØho 
zÆujmu vedcov o�ochorenie beri-beri, ktorØ sa 

dÆvalo do sœvislosti najmä s� diØtou obsahu
jœcou preva�ne lœpanœ bielu ry�u. Etiológia 
tohto syndrómu bola neznÆma a� do konca 
19.� storo�ia. V� roku 1880� Christiaan Eijkman 
preukÆzal, �e pri kur�atÆch k�mených bielou 
(lœpanou) ry�ou sa vyvinula polyneuropatia, 
kým pri kur�atÆch k�mených nelœpanou ry�ou 
sa príznaky neobjavili alebo ustœpili. Gerrit 
Grijns neskôr vyslovil hypotØzu existencie ne-
znÆmej substancie v�strave, ktorÆ je potrebnÆ 
pre nervový systØm. Týmto predpokladom po-
lo�il zÆklady koncepcie vitamínov ako sub-
stancií �potrebných pre �ivot��[1,2].

V roku 1926� Barend Jansen a�William Do-
nath izolovali anti-�beri-beri faktor� zo �upiek 
ry�e a� v� roku 1936� Robert Williams prvý raz 
syntetizoval tiamín, �ím potvrdil jeho �truk-
tœru a�umo�nil �ir�ie klinickØ vyu�itie�[1,2].

Tieto objavy viedli k�poznÆvaniu œlohy tia-
mínu v�metabolizme a�jeho významu pre neu-
rologickØ a�kardiovaskulÆrne zdravie.
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Z potravy sa tiamín vstrebÆva v�gastrointesti-
nÆlnom trakte cez �peci�ckØ transporØry alebo 
ne�peci�cky difœziou (schØma 1).
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Tiamín (vitamín B1) je prvým opísaným vitamínom zo skupiny B vitamínov. Ako kofaktor viacerých biochemických reakcií mÆ nezastupi-
te�nœ œlohu pre sprÆvnu funkciu najmä nervovØho a�kardiovaskulÆrneho systØmu. V�organizme sa nachÆdza vo vo�nej forme ako tiamín 
alebo ako tiamínmono-, di- alebo trifosfÆt. Najdôle�itej�ia forma je tiamíndifosfÆt (synonymum tiamínpyrofosfÆt). De�cit tiamínu v�or-
ganizme mô�e by� spôsobený stravou chudobnou na tento vitamín alebo poruchou jeho vstrebÆvania, ktorÆ mô�e by� získanÆ alebo 
geneticky podmienenÆ. Prezentuje sa naj�astej�ie sœborom neurologických a�kardiologických príznakov. NiektorØ symptómy typickØ 
pre de�cit tiamínu sa mô�u manifestova� napriek jeho normÆlnej koncentrÆcii v�krvi �  ak je prítomnÆ intracelulÆrna porucha metaboli-
zmu tiamínu, ktorÆ spôsobuje nedostatok z�neho produkovanØho aktívneho kofaktora. Pre diagnostiku porœch metabolizmu tiamínu zo 
získanej alebo geneticky podmienenej prí�iny je potrebnÆ najmä dôslednÆ nutri�nÆ anamnØza, pri neurologickej symptomatológii mÆ 
nezastupite�nœ diagnostickœ œlohu typický nÆlez na MR CNS. Pri ochoreniach spôsobených de�citom tiamínu býva prítomnÆ elevÆcia 
laktÆtu v�plazme a�v�likvore, pri jednom type poruchy transportu tiamínu mô�e k�sprÆvnej diagnóze nasmerova� makrocytovÆ anØmia 
a�rozvoj diabetu mellitus. Vä��inu intracelulÆrnych porœch metabolizmu tiamínu vieme potvrdi� len molekulovo-geneticky, ale k�sprÆvnej 
diagnóze prispieva aj dobrÆ klinickÆ odpove� na terapiu tiamínom. V�lie�be uvedených ochorení je œ�innØ suplementova� vitamín paren-
terÆlnou a�nÆsledne enterÆlnou formou. V�prÆci sa autori venujœ objasneniu podstaty vzniku a�manifestÆcii porœch metabolizmu tiamínu.

›������������
tiamín �  význam v�metabolizme �  de�cit tiamínu �  intracelulÆrny metabolizmus tiamínu
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Importance of thiamine in metabolism. Thiamine (vitamin B1) was the �rst vitamin in the B-complex group to be described. As a�cofac-
tor in numerous biochemical reactions, it plays an irreplaceable role in the proper functioning of the nervous and cardiovascular systems 
in particular. In the body, it is found in its free form as thiamine or as thiamine mono-, di-, or triphosphate. The most important form is 
thiamine diphosphate (synonym: thiamine pyrophosphate). Thiamine de�ciency in the body can be caused by a�diet low in this vitamin 
or by a�malabsorption disorder, which may be acquired or genetically determined. It most commonly presents as a�cluster of neurologi-
cal and cardiological symptoms. Some symptoms typical of thiamine de�ciency may manifest despite normal blood levels �  for instance, 
if there is an intracellular disorder of thiamine metabolism causing a�de�ciency of the active cofactor produced from it. To diagnose 
acquired or genetically determined thiamine metabolism disorders, a�thorough nutritional history is essential; in cases of neurological 
symptoms, a�typical �nding on CNS MRI plays an irreplaceable diagnostic role. In most diseases caused by thiamine de�ciency, elevated 
lactate levels are present in plasma and cerebrospinal �uid; in one type of thiamine transport disorder, macrocytic anemia and the de-
velopment of diabetes mellitus may point toward the correct diagnosis. Most intracellular disorders of thiamine metabolism can only be 
con�rmed through molecular genetic testing, but a�good clinical response to thiamine therapy also contributes to the correct diagnosis. 
In the treatment of these diseases, supplementation with vitamin B1�via parenteral and subsequently enteral routes is e�ective. In this 
paper, the author focuses on elucidating the underlying mechanisms and manifestations of thiamine metabolism disorders.
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motorickým regresom. K�diagnostike prispieva 
detekcia  nízkej koncentrÆcie tiamínu v�likvore, 
ale toto vy�etrenie nepatrí k��tandardnØmu li-
kvorologickØmu vy�etreniu a�na Slovensku nie 
je be�ne dostupnØ. K� stanoveniu diagnózy 
mô�e napomôc� klinický obraz a�MR nÆlez, kde 
sœ typickØ degeneratívne zmeny v�oblasti n. 
caudatus, putamen a� v� kortikÆlnych/ subkor-
tikÆlnych oblastiach. Lie�ba spo�íva v� podÆ-
vaní vysokých dÆvok tiamínu a�biotínu, ke��e 
sa predpokladÆ, �e de�cit tiamínu ovplyv�uje 
aj metabolizmus biotínu. Tiamín sa odpor-
œ�a v�dÆvke 10� 40 mg/ kg/ de�, biotín v�dÆvke 
5� 10 mg/ kg/ de��[24].

�����
Amishova mikrocefÆlia je spôsobenÆ homozy-
gotne prítomným patogØnnym variantom 
c.530G�>�C v�gØne SLC25A19, ktorý kóduje trans-
portØr prenÆ�ajœci TDP do mitochondrie. Pre-
vaha pacientov, o�ktorých sœ publikovanØ œdaje, 
pochÆdza z� komunity Amishov v� PensylvÆ-
nii�[25]. Ochorenie sa manifestuje �a�kou kon-
genitÆlnou mikrocefÆliou a�malformÆciami CNS, 
difœznym po�kodením CNS, dobre rozpoznate�-
ným na MR. V�krvi aj v�likvore je typickÆ elevÆ-
cia laktÆtu a�mô�e by� prítomnÆ �-ketoglutÆrovÆ 
acidœria�[21]. Ochorenie výrazne skracuje pre�í-
vanie postihnutých jedincov, lie�ba tiamínom 
nemÆ œ�inok na priebeh ochorenia.
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Je extrØmne ojedinelý typ poruchy metaboli-
zmu tiamínu (menej ako 1�z�1�000�000), ktorÆ 
sa vyzna�uje prechodnou neurologickou dys-
funkciou, charakterizovanou epizódami ak-
œtnej encefalopatie, chronickej progresívnej 
polyneuropatie, dyzartrie, areflexie a� atro-
fie kostrovØho svalstva. ManifestÆcia klinic-
kých príznakov je naj�astej�ie spojenÆ s� fe-
brilným ochorením. Na MR je typický nÆlez 
bilaterÆlnej striÆlnej nekrózy�[26,27]. Po odznení  
akœtnej infekcie sa mô�u príznaky zmierni�, 
niektorØ vymiznœ�. Diagnostika ochorenia je 
zalo�enÆ na typickom epizodickom charaktere 
ochorenia, klinických symptómoch, MR nÆ-
leze. Jednozna�nØ potvrdenie diagnózy spo-
�íva v� molekulovo-genetickej analýze gØnu 
SLC25A19� s�nÆlezom patogØnnych variantov, 
vedœcich k�TMDS4� [27]. CielenÆ terapia po-
zostÆva z� œvodnej parenterÆlnej lie�by s� nÆ-

slednou dlhodobou perorÆlnou lie�bou tiamí-
nom (400� 600 mg denne). DÆvku je potrebnØ 
preventívne zvý�i� o� 25� % po�as febrilnØho 
ochorenia, pred plÆnovaným opera�ným vý-
konom alebo v�období manifestovanej akœt-
nej dekompenzÆcie ochorenia�[28].

�����
Dnes posledný znÆmy syndróm zo spektra ge-
netických porœch transportu a� metabolizmu 
tiamínu, opísaný v�roku 2011�Mairom et al. Je 
podmienený poruchou fosforylÆcie tiamínu 
na TDP pri de�cite enzýmu TPK1, kódovanØho 
gØnom TPPK1�[3]. V�diferenciÆlnej diagnostike 
treba na toto ochorenie myslie� u�novoroden-
cov, ale aj u�star�ích detí s�epizodicky zvý�enou 
koncentrÆciou laktÆtu v�sœvislosti s�príznakmi 
dystónie, u�star�ích detí aj ataxie. Laboratórne je 
hodnota vo�nØho tiamínu v�sØre v�norme, ale je 
de�cit TDP v�krvi, svaloch a/ alebo �broblastoch 
sprevÆdzaný vysokým vylu�ovaním kyseliny  
�-ketoglutÆrovej do mo�u. Na MR sœ typickØ 
zmeny s� nÆlezom hyperintenzity v� bazÆlnych 
gangliÆch a�mozo�ku. KlinickØ spektrum ocho-
renia je �irokØ �  od mierneho fenotypu s�opa-
kovanou ataxiou a� po fenotyp Leighovho 
syndrómu. Prvý fenotyp mÆ pomal�í priebeh 
a�zvy�ajne postihuje deti, ktorØ po akœtnom in-
fek�nom ochorení alebo traume majœ epizódy 
charakterizovanØ hlavne ataxiou a�dystóniou. 
Medzi týmito epizódami sœ deti bu� zdravØ, 
alebo sa prezentujœ ve�mi miernym neurologic-
kým postihnutím. Naopak, fenotyp Leighovho 
syndrómu sa vyzna�uje skorým nÆstupom a�zÆ-
va�nými príznakmi (dystónia, epilepsia, regre-
sia vývoja)�[3,23]. Diagnostika vyu�íva stanove-
nie nízkej koncentrÆcie TDP v�krvi, prítomnos� 
�-ketoglutÆrovej acidœrie, typickØ MR zmeny 
CNS a�cielenœ DNA diagnostiku. Lie�ba spo�íva 
v�podÆvaní tiamínu 300 mg/ de�; pridaný biotín 
v�jednotlivých publikovaných kazuistikÆch ne-
viedol k� zlep�eniu klinických symptómov� [3]. 
Epizodický priebeh neurologickej symptoma-
tológie v� kombinÆcii s� charakteristickými MR 
zmenami bazÆlnych ganglií by mal vies� k�v�as-
nØmu nasadeniu tiamínu (a� pod�a klinickØho 
podozrenia aj biotínu) e�te pred de�nitívnym 
genetickým potvrdením diagnózy.
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V sledovaní odborných ambulancií NÚDCH sœ 
v�sœ�asnosti traja pacienti s�TMDS; jeden pa-
cient s�TMDS1�a�dvaja pacienti s�TMDS2. Pa-

cienti majœ diagnózu potvrdenœ na moleku-
lovo-genetickej œrovni, sœ lie�ení tiamínom 
a�pod�a potreby aj biotínom v�sœlade s�uvede-
nými odporu�eniami. 

Získaný deficit tiamínu s� neurologic-
kou symptomatológiou sme diagnostikovali 
u� dvoch detí; u� doj�a�a v� dôsledku vyu�itia 
neadekvÆtnej nÆhrady umelej mlie�nej stravy 
(sójovØ mlieko do kÆvy s�nízkym obsahom tia-
mínu oproti adekvÆtnym mlie�nym formulÆm 
pre doj�atÆ) a�u�pacienta na totÆlnej parente-
rÆlnej vý�ive v�trvaní 3�tý�d�ov v��ase nedo-
stupnosti venózneho multivitamínu na eu-
rópskom trhu. Pacient bol v�tomto období bez 
príjmu viacerých vitamínov, de�cit tiamínu sa 
prejavil prÆve pre jeho krÆtky biologický pol-
�as a� pre rýchlo sa mí�ajœce zÆsoby v� orga-
nizme. Z� tohto obdobia pochÆdza viacero 
œdajov o�príznakoch WE alebo beri-beri u�pa-
cientov na totÆlnej parenterÆlnej vý�ive�[29]. 

Z��
�
Tiamín (vitamín B1) významne ovplyv�uje 
energetický metabolizmus, tvorbu neurotrans
miterov a�nukleových kyselín. Jeho biologický 
pol�as je krÆtky a�zÆsoby v�organizme sa pri 
nedostato�nom príjme vy�erpajœ pribli�ne za 
2�3�tý�dne. V�tehotenstve, ale aj pri niektorých 
chorobných stavoch (napr. tyreotoxikóza, dia-
betes mellitus) je potreba tiamínu vy��ia a�ri-
ziko vzniku de�citu je vÆ�nej�ie. Diagnostiku 
deficitu komplikuje fakt, �e stanovenie tia-
mínu v�krvi nie je vo vä��ine laboratórií rutinnØ 
vy�etrenie. Preto je dôle�itÆ prevencia a�u�ri-
zikových skupín v�asnØ dop��anie tiamínu. 
U�osôb s�nadmerným u�ívaním alkoholu mô�e 
skorÆ lie�ba vhodne zvolenou formou tiamínu 
ovplyvni� vznik alebo progresiu WKS.

RaritnØ geneticky podmienenØ ochorenia 
sœvisiace s� transportom tiamínu alebo jeho 
premenou na aktívny metabolit sa manifes-
tujœ naj�astej�ie v�detstve alebo v�skorom do-
spelom veku. NiektorØ sa prezentujœ epizó-
dami encefalopatie a� perifØrnej neuropatie 
a�mô�u imitova� Guillainov-BarrØho syndróm. 
Na tieto zriedkavØ jednotky treba myslie� pri 
epizodicky sa manifestujœcej neurologic-
kej symptomatológii s� typickými symetric-
kými zmenami v�oblasti bazÆlnych ganglií na 
MR. Pri makrocytovej anØmii bez znÆmok de-
�citu vitamínu B12�alebo kyseliny listovej treba 
zva�ova� aj poruchu metabolizmu tiamínu �  
TRMA (Rogersov) syndróm �  a�cielene pÆtra� 




