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Vam nebo Vasemu ditéti byla diagnostikovana
(téZ nazyvana ,klasickda homocystinurie®).

Na pocatku byva tézké porozumét jakékoliv informaci tykajici se onemocnéni, jako je homo-
cystinurie, a to zejména v okamziku, kdy je Cloveék (zcela pfirozené) vylekany a kdy se na ngj
hrne mnoho medicinskych informaci najednou.

Douféame, Ze tuto situaci ulehdi letacek, ktery pravé cCtete a ktery si mizete oteviit v jakékoliv
volné chvilce a vratit se k nému pozdéji, budete-li si potfebovat informace znovu procist. V pfi-
padé, ze V4s napadne jakdkoliv otdzka, poznamenejte si ji prosim na zadni stranu. Mdzete
ji polozit svému osSetfujicimu Iékafi, sestie nebo nutricnimu terapeutovi
pfi Vasi pfisti navstéve.
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Jok telo zachdzl ¢ bilkovinoand?

jsou obsazeny napf. ve vejcich, mléku, rybach, masu, syrech, chlebu atd. BEéhem tra-
veni se bilkoviny rozkladaji na mensi molekuly, neboli . Ty jsou potom prepra-
vovany krvi a pouzity k rlistu a oprave tkani.

To, co bylo nejprve steakem nebo sklenici mléka, se ndsledné rozstépi na dvacet rliznych ,staveb-
nich blok(*, kterym fikdme . Tyto aminokyseliny cestuji krevnimobéhem k bunkam.

Jednou z téchto aminokyselin je i

Jestlize se v téle nachazi vice methioninu, nez kolik je ho aktudlné treba, prebytecny methionin
se dale stepi. Homocystein vznika behem tohoto stépeni.

POTRAVA

CSacharidy) ( Tuky ) Bilkoviny

Aminokyseliny —>  Methionin —> Homocystein

Obrazek 1. Jidlo se béhem procesu traveni rozklada na rlizné komponenty
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Stépeni methioninu a homocysteinu

Stépeni homocysteinu je slozité.

vznika pfi stéepeni . ( Aminokyseliny z potravy )
Potom se bud dale stépi na neskodnou |at-

ku, které se fika nebo se z ngj

znovu stava methionin.

jsou latky, které umozfuji chemic- C Methionin )
kym reakcim v téle probihat. Pfemena ho-
mocysteinu na cystathionin vyzaduje en- TBETAIN

zym zvany

Aby tento enzym Ucinkoval spravné, potre- C Homocystein )
buje vitamin B6 (pyridoxin). Jestlize enzym
CBS spravné nefunguje, v tele se hromadi

E . ] . ot Cystathionin
homocystein (nebo také methionin). Prave B-syntaza
takovéto nahromadéni homocysteinu zpU-
sobuje zdravotni problemy a vede k one- C Cystathionin )

mocnéni zvanému

( Cystein )

Obrdzek 2. Metabolismus methioninu




Homocystinurie

znamena pfitomnost homocysteinu v moci, k ¢emuz dochazi, jsou-li vysoké
hladiny homocysteinuvkrvi. Existuje nékolik riznych foremhomocystinurie, kteréjsouzptsobe-
ny rlznyminedostatky metabolismumethioninu. Zaklasickou homocystinuriise oznacuje forma
tohoto onemocnéni, ktera souvisi s nespravnée fungujici cystathionin beta-syntazou (CBS) (viz
OB 2Y:

Jakié jsou pFizmnaky?

se lisi od jednoho pacienta k druhému a mohou se projevit v rdzném véku. Déti, které
se s homocystinurii narodi, se po porodu budou zdat normalni. V nékterych zemich Ize homocys-
tinurii u novorozenct odhalit pomoci novorozeneckého screeningu (v Ceské republice by homo-
cystinurie méla byt zafazena na seznam screenovanych onemocnéni v dohledné dobé).

Homocystinurie zplsobuje Sirokou skalu problémd. Ty se mohou zadit progresivné vyvijet

od nékolika mésicl véku ditéte. Nejcastéji jsou zasazeny tyto Ctyfi oblasti: nebo
(krevni feciste).

Mezi nejCastéjsi ocni priznaky patfi: t&ézka kratkozrakost (myopie), dislokace ocni Cocky (ectopia

lentis) a zeleny zakal (glaukom). Nejcasteji jsou to prave tyto o¢ni pfiznaky, které Iékafi pomohou

stanovit diagndzu homocystinurie.

Homocystinurie se téz mlze projevit a .V pfipadé star-
Sich pacientd, u nichZz nebylo onemocnéni diagnostikovano vcas, jsou zaznamenany téz obtize
razu.

Velmi vysoké hladiny homocysteinu zvysuji srazlivost krve, a proto i u mladych lidi s homocystinurif
mohou vzniknout aterosklerdza a trombdézy. Ty mohou vést v cévni mozkovou pfihodu, nahlou
srdecni zastavu nebo Zilni trombdzu. Lze také pozorovat jisty dopad homocystinurie na

— pacienti s nelécenou homocystinurii jsou Casto vyssi, s dlouhymi koncetinami. Kromé
toho trpi néktefi pacienti jiz v raném veku

Je dulezité fici, ze vcasna lécba mlze predejit vzniku mnoha z téchto pfiznakl nebo mize
alespon zmirnit pfiznaky, které se u pacienta objevily, jesté pred stanovenim diagnozy.

Tento seznam vsak neni v zadném pfipadé Uplny. U pacientd s homocystinurii se mze rozvinout
Siroka skdla priznak( a ne u vSech pacientll se objevi stejné priznaky.
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Leciha

Lécba se stanovuje v zavislosti na véku, v némz byla pacientu diagnostikovana homocystinurie,
a v zavislosti na aktualnim stavu pacienta.

Je-li kupfikladu homocystinurie diagnostikovana u novorozence, cilem [éCby je zabranit tomu, aby
se symptomy onemocnéni rozvinuly. Diky tomu se dé ditéti zajistit normalni prlibéh rlstu a normal-
ni vyvoj inteligence.

Jestlize je homocystinurie diagnostikovana pozdéji behem zivota (v dobé&, kdy se jiz nékteré
ze symptoma projevily), cilem 1é¢by je zabranit vzniku dalSich komplikaci, jakymi mohou byt napfi-
klad tromboembolické pfihody (cévni mozkova prihoda, srdecni infarkt) a zaroven zastavit zhorso-
vani téch symptomd, které se jiz pIné projevily.

K dosazeni téchto 1écebnych cilll jsou veskerd |é¢ebnd opatfeni zamérena na snizeni hladiny
homocysteinu v krvi.

Druh lécby homocystinurie z velké Casti zavisi na tom, jestli hladina homocysteinu v krvi reaguje
na lécbu pyridoxinem (vitamin B6). RozliSujeme tedy dva zakladni typy homocystinurie:

1. Homocystinurie pyridoxin - responzivni.
2. Homocystinurie pyridoxin - non-responzivni.

Vsem pacientlim, u nichz byla diagnostikovdna homocystinurie, je nejprve podavan pyridoxin, aby
bylo mozné stanovit, kterou z obou zakladnich forem trpi. Teprve v navaznosti na vysledky ziskané
timto zkuSebnim testem je stanoven postup dalsi [éCby (nejcasteji dietetickd opatreni).

Pro pacienty s timto typem homocystinurie plati, ze hladina homocysteinu v jejich krvi prudce klesa
pii podavani pyridoxinu. Hlavni soucast 1écby téchto pacientl tedy tvorli podavani vysokych davek
pyridoxinu (vitaminu B6). U téchto pfipadd se vedlejsi Gcinky 1éCby projevuji pouze zfidka, nicméné
s jakymikoliv pochybami tykajicimi se I1éCby se prosim obratte na svého osetfujiciho Iékare.



V pfipade, ze hladina homocysteinu v krvi pacienta neklesne ani pfi podavani pyridoxinu, trpf
pacient druhym typem homocystinurie. V téchto pfipadech je tfeba pfistoupit k dalsim léceb-
nym opatfenim. Lékar-specialista ,uSije“ kazdému jednotlivému pacientu Iécbu na miru, aby
bylo dosazeno co moznd nejlepsich vysledk(. Lékar také nadale kontroluje pribéh Iécby,
dodrzovani léCebného planu i dosazené vysledky.

Zde uvadime seznam zakladnich Ié¢ebnych metod. Lékaf pro kazdého pacienta vybira bud nékte-
rou z téchto metod, nebo (je-li to tfeba) vsechny.

A) Dieta s omezenim methioninu. Cilem této metody je snizit vysoké hladiny homocysteinu.
Jedna se o hojné vyuzivanou metodu pfi [éCbé pyridoxin non-responzivni homocystinurie. Tuto
lé&bu stanovuje Iékar ve spolupréci s nutriénim specialistou. U¢inky pfedepsané diety bude |ékaf
naddle prlibézné sledovat a upravovat podle hladiny homocysteinu a methioninu v krvi.

Tato dieta sestava ze tii Castr:

i) Z jidelnicku je tfeba vynechat potraviny bohaté na bilkoviny, jako je napf. maso, vejce atd.
Vzhledem k tomu, ze methionin je aminokyselina dalezitd pro normalini rlist a vyvoj organis-
mu, je tfeba nadale pfijimat alespon malé mnozstvi pfirodné se vyskytujicich bilkovin. Nutné
mnozstvi bilkovin se stanovuje individualné.

i) Nahrazkovy bilkovinny pfipravek bez obsahu methioninu. Jedna se o specialni pfipravek
obsahujici vSechny dulezité aminokyseliny, vyjma methioninu (ktery jako jediny zvySuje obsah
homocysteinu v krvi). Tento napoj se musi stat nedilnou soucasti denniho jidelnicku pacienta.
Mnozstvi bilkovin, které pacient s touto dietou mlze pfijimat denné z potravy, je velice malé
a nedokaze pokryt jejich dennf potfebu. Mze dojit i k tomu, Ze kromé bilkovin, bude muset
pacient touto formou pfijimat i cystein, kterého pacienti s touto formou homocystinurie mivaji
obvykle nedostatek.
iii) Nizko-bilkovinné a ne-bilkovinné potraviny. Do této skupiny patfi ovoce, zelenina a spe-
cialni nizko-bilkovinné vyrobky (speciadlni mouka, chléb, téstoviny, mléko atd.). Tyto speciaini
potraviny mohou byt konzumovany bez omezeni.
B) Vitaminové pripravky obsahujici pyridoxin (vitamin B6), kyselinu listovou (téz folat, acidum
folicum) a vitamin B12. Tyto vitaminové doplnky optimalizuji ¢innost enzym{ metabolismu methio-
ninu. ZpUsobuiji, ze enzymy tohoto cyklu pracuji tak, jak maji (viz obr. 2). Tyto vitaminové pfipravky
se vétsinou uzivaji ve formé tablet, byt ¢as od ¢asu mize byt vitamin B12 podan injek¢né.

C) Betain: vyskytuje se pfirozené ve slozkach potravy, které aktivuji rlizné enzymatické procesy
a které snizuji hladinu homocysteinu tim, ze ho promenuji na methionin.

Je velmi dulezité drzet dietu a uzivat Iéky pfesné podle pokynl Vaseho lékare.
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Prot mdm jd webpo mé dite tuto nemoc?
Klasicka homocystinurie je . To znamena, ze se predava prostrednic-
tvim genl a nenf ovlivnéna nécim, co se mohlo pfihodit béhem téhotenstvi. Genetickd onemocné-
ni jsou . Existuji rizné modely dédicnosti. Model, ktery se tykd homocystinurie, se nazyva

To znamena4, ze se jednd o poruchu zdédénou od obou rodic¢d. Jinymi
slovy, kazdy z rodicu je nositelem zmény genetické informace zpUlsobujici homocystinurii.

Lidé, u nichz se vyskytuje jeden normalni a jeden zmutovany gen CBS (homocystinurie),
se nazyvaji Ti timto onemocnénim netrpi a vetSinou se u nich neprojevi zadny
z pfiznak( onemocnéni. V pripadé, Ze jsou oba rodi¢e prenaseci, existuje u nich v kazdém
tehotenstvi moznost 1: 4 (25%), ze se jim narodi dité s homocystinurii. Také u nich existuje moznost
1:2 (50%), ze dité bude také ,pfenasec”. Také ale existuje moznost 1: 4 (25%), ze dité zdédi dva
zdravé geny.

Obrazek nazorneé ilustruje vSechny moznosti:

B Normalni gen Geneticka porucha

B Dit& bez genetické poruchy. Neni pfenasecem
L] Dité neovlivnéné genetickou poruchou, kterou pouze prendsi.
Dité trpici genetickou poruchou.
B Dité neovlivnéné genetickou poruchou, kterou pouze pienasi.

Obrazek 3



Co déekd me dite v budowenn?

Jak jiz bylo fe¢eno, zplsoby, jimiz se homocystinurie projevuje, se velmi rlizni. Nicméné, ve vsech
pfipadech plati, ze se jedna o , které vyzaduje

V pfipadech déti, u nichz bylo onemocnéni diagnostikovano brzy po narozeni, jsou vysled-
ky celozivotni léCby vyborné. Pokud se diteti dostava optimaini metabolické lécby, pak Ize
oCekavat minimalni komplikace. Pro zajisténi nejlepsich vyhlidek na to, ze dité povede nor-
malni a zdravy zivot, je tfeba provadét stdlé a peclivé metabolické kontroly jak v dospivani,
tak v dospélosti.

U nékterych déti je nemoc diagnostikovana az v obdobi starsiho skolniho véku nebo behem rané
dospélosti. V téchto pfipadech se jiz asto néktery z pfiznak( projevil, napt. o¢ni potize nebo
problémy s u¢enim. Nicméne i v téchto pfipadech je tieba . Ta zamezi zhorseni pro-
blém0 a predchazi dalsSim komplikacim, jako tfeba nahlé mozkové piihodé.

V soucasnosti jiz existuje mnoho dospéelych, jimz byla diagnostikovana homocystinurie brzy po po-
rodu, pfed vice nez 30 lety. Ziji norm&lnim Zivotem, zakl&dajf si vlastni rodiny, studuji na vysoké
Skole a vykonavaji nejriznéjsi zamestnani.

Vas oSetfujici Ieékar by Vam v pfipadé Vaseho zajmu mohl zprostfedkovat kontakt s dalSimi rodina-
mi, které maji s touto poruchou zkuSenosti.

Tehoterstui
VSechna téhotenstvi by méla byt naplanovana, aby zené mohla byt poskytnuta nalezita péce.

Behem VaSeho téhotenstvi o Vas bude pecovat jak Vas , tak Vas

. B&hem téhotenstvi je nastavajici matce i ditéti poskytnuta maximalni moz-
nd péce. Pravdépodobné budete sledovana velmi bedlivé a mlze dojit k Upravé Vasi lécby
(jak medikace, tak diety).

Nedostatecna metabolickd kontrola behem tehotenstvi zvysSuje riziko komplikaci, zejména
spontanniho potratu a trombdzy. Z toho divodu je nesmirné dllezitd predevsim kontrola hladin
homocysteinu. V nékterych pripadech mohou byt také predepsany léky na redéni krve (ve spo-
lupraci s hematologem), aby se tak snizilo riziko trombdzy. Tyto Iéky mohou byt podavany jesté
10 tydn( po porodu.
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Pokud se pacientka presné fidi pokyny |Iékare, obvykle se dafi zabranit potencidlnim komplikacim
a téhotenstvi probiha jak pro matku, tak pro dité normalné. Je zdokumentovano mnoho Uspés-
nych téhotenstvi i porod( pacientek s touto poruchou.

V pfipade, Zze byla zenam uzivajicim hormonalni antikoncepci, diagnostikovana homocystinurie,
mely by se poradit se svym osetfujicim Iékarem, protoze riziko trombdzy je hormonalni antikon-
cepci jeste zvyseno.

Dlouhodote vgsledky echy pocientic
Pacienti, kterym byla diagnostikovdana homocystinurie diky nebo

velmi brzy béhem détstvi a kterym se tedy dostalo v€asné lécby s uspokojivymi laboratornimi
nalezy, mohou zit

U pacient(, jimz byla diagnostikovana homocystinurie az poté, co se projevily nékteré z pfiznaku,
a biochemickéa kontrola zastavila zhorsovani pfiznakU a

V pfipadé, Ze potirebujete zvlastni péci, abyste se se svou léc¢bou vyrovnali, obratte se prosim
na svého oSetfujiciho Iékare-specialistu.

Cestovind

Cestovani pro pacienty s homocystinurii nepredstavuje zadnou prekazku, nicméné je dobré ucinit
jista v pfipade, ze planujete delsi cestu, zejména do zahranici.

V prvni fade je zadouci zkontrolovat si, ze se v miste Vasi cilové destinace nachazi vhodné
Iékarské zazemi, které byste mohl navstivit v pfipadé onemocneéni.

Béhem cest je naprosto nezbytné nadale dodrzovat dietu a brat predepsané léky a uijistit se,
ze mate na cestu prfimérené zasoby.

Pokud Vas ceka dlouhy let, poradte se prosim s Vasim osSetfujicim Iékafem, neni-li tfeba dalSich
opatreni, aby se zabranilo vzniku trombdzy. Tato opatfeni mohou zahrnovat kupfrikladu dosta-
tecny pfijem tekutin, pouziti puncoch urc¢enych do letadla (k dostani v Iékarné), udrzeni se v bdélém
stavu, vyvarovani se jakychkoliv uklidnujicich prostredkdl (tabletek na spani ¢i alkoholu).

Mél/-a byste mit u sebe Iékarskou zpravu s informaci, jakou nemoci trpite, stejné jako s informaci,
ze se jedna o , COZ je néco, co by vétsinu Iékarll hned nenapadlo. Takovouto
informacni karticku Vam poskytne Vas osetfujici 1ékar. V pfipadé dlouhodobych pobytd v ciziné
Vam Vas osetrujici 1ékai mize navrhnout mistniho Iékare, ktery by na Vas zdravotni stav mohl
dohlizet béhem celého Vaseho pobytu.



Slovnicek

stavebni jednotka bilkovin.

test z kapky krve provddény novorozencim nékolik dn(
po porodu, kterym se vyhledavaji mozné dedicné metabolické poruchy. V nékterych zemich
je do spektra screenovanych nemoci zahrnuta také homocystinurie.

bilkovina v téle, diky které probiha chemicka reakce rychleji.

bézne se vyskytujici sloucenina (vitamin) potfebna k tomu, aby enzym fungoval
tak, jak ma.

|ékar specializovany na péci o déti.
aminokyselina, ktera se v téle pfeménuje na homocystein.
aminokyselina, jejiz obsah v krvi stoup4, trpi-li clovek homocystinurii.
enzym, ktery u homocystinurie nefunguje.

zmena genetické informace.
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Pro vice informaci a kontakty na pacientské organizace:

V pripadé jakychkoliv dotazu tykajicich se léCby, nebo jakéhokoliv jiného aspektu
homocystinurie, obratte se prosim na sveho osetrujiciho I1ékare.
Tento letacek vychazi v ramci projektu E-HOD, ktery je financovan z prostredku
Evropské Unie. Pro vice informaci:

http://ec.europa.eu/health/programme/policy/index_en.htm

E-HOD obzvlasté dékuje Dr. Sufin Yap za jeji prinost k puvodnim textu této brozury.



