Definice dědičných poruch:  

Dědičné poruchy metabolismu (DPM) tvoří heterogenní skupinu >1990 onemocnění (www.iembase.org), která jsou nejčastěji způsobená poruchou funkce jednoho nebo více enzymů, strukturálních proteinů či membránových transportérů. Dle mezinárodní klasifikace DPM (Ferreira C et al. 2021) se jedná o jakékoliv onemocnění, které vede k poruše biochemické/metabolické dráhy, kde její klinický a biochemický dopad je zásadní pro patofyziologii onemocnění. Přitom neurologická symptomatologie je přítomná u více než 90 % DPM. 
Zásadní je diagnostika léčitelných DPM (The metabolic Treatabolome – den Hollander B et al. 2025), kterých je v současné době 18 % (275 z 1564 nemocí) ze všech známých DPM (hodnoceno k červnu 2024). 

Níže uvádíme zjednodušenou klasifikaci/nomenklaturu dědičných poruch metabolismu (skupiny A-I) s jednotlivými podskupinami (1-130) (Ferreira C et al. 2019, www.iembase.org). 
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