Emergency

:: Homocystynuria klasyczna

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Profesora Pascale De
Lonlay i Dr Gilles Bagou zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2007 roku.

]
Niektdre wymienione procedury, gtdwnie stosowane leki, mogq nie byc dostepne w kraju,
w ktdrym praktykujesz.

Synonimy:

homocystynuria spowodowana niedoborem beta-syntazy cystationinowej
Definicja:

Beta-syntaza cystationinowa jest enzymem rozkfadajgcym metionine. Niedobdr tego enzymu prowadzi
do nagromadzenia sie toksycznej homocysteiny w organizmie. W klasycznej homocystynurii dochodzi do
chronicznej intoksykacji, bez ostrej dekompensacji, z wyjatkiem zaburzen naczyniowych i ostrych
stanow psychicznych, w ktérych rdézinorodnos¢ objawdw klinicznych utrudnia i czesto opdznia
postawienie rozpoznania do péznego wieku dzieciecego lub dorostosci. Towarzyszacy obraz kliniczny jest
kombinacjg réznych zaburzen, dotyczacych kosci (zesp6t Marfana, osteoporoza, nadmierna elastycznos¢
wiezadet) oraz oczu (zwichniecie soczewki, miopia, za¢ma) i powodujgcych trudnosci w uczeniu, czasem
problemy psychiczne i powazne ryzyko zakrzepowo-zatorowe w naczyniach zylnych i tetniczych.

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?Iing=EN&data_id=173
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Zalecenia dla pracownikdw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na homocystynurie klasycznag

niedobdr beta-syntazy cystationinowej

niedobdr beta-syntazy cystationinowej, enzymu rozktadajgcego metionine, prowadzacy do

nagromadzenia sie homocysteiny, ktéra jest toksyczna dla organizmu (szczegdlnie uszkodzenia
nabtonka)

epizody zakrzepowo-zatorowe naczyn zylnych i tetniczych

ostre problemy psychiczne

» witamina B6

» dieta niskobiatkowa (szczegdlnie bez biatka zwierzecego) lub dieta uboga w metionine

»

— nalezy mie¢ na uwadze ostre zmiany psychiczne u kazdego pacjenta dotknietego chorobg
— nalezy mie¢ na uwadze formy oporne na witamine B6

— nalezy uwaza¢ na zakrzepice, szczegdlnie podczas znieczulenia, ktére tworzy dogodne
warunki do tworzenia sie zakrzepdw

leczenie objawowe

» witamina B6 (100mg/kg m.c./dz)
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

Epizody zakrzepowo-zatorowe

Ryzyko dekompensacji wystepuje szczegdlnie w trakcie operacji chirurgicznych, podczas ktérych ryzyko
zakrzepicy zyt lub tetnic jest bardzo wysokie jesli stezenie homocysteiny w osoczu przekracza 50
mrmol/L.

» Szybka diagnostyka:
B Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach

— petne badanie kliniczne
— ocena uktadu naczyniowego: tetno na tetnicy, sprawdzenie czy nie ma zapalenia zyt
— badanie neurologiczne, ocena stanu przytomnosci
® Potwierdzenie rozpoznania: obecnos¢ homocysteiny i mieszaniny dwusiarczku homocysteiny i
cysteiny we krwi (i w moczu), podwyzszone stezenie metioniny w osoczu.
— nalezy przeprowadzi¢ analize catkowitej homocysteiny i czynnika VII. Prébka powinna by¢
przechowoywana w idealnych warunkach (jak najszybsza deproteinizacja)

— nalezy przeprowadzi¢ badanie chromatograficzne w kierunku kwasdéw organicznych w
moczu, aby upewnié sie, ze w moczu nie ma kwasu metylomalonowego (wykluczenie
innego niedoboru metabolicznego)

B Ocena ciezkosci stanu klinicznego: ciezkos$¢ jest oceniana na podstawie wystepowania stanéw
ostrych: zylne lub tetnicze epizody zakrzepowo-zatorowe, ktérych wystepowaniu sprzyja
znieczulenie i wszystkie czynniki ryzyka naczyniowego; ciezko$é stanu wskazuje takie na
obecnos$é wymienionych wyzej zaburzen w organizmie i brak odpowiedzi na witamine B6.

» Leczenie w nagtych wypadkach:

[ Nalezy ustali¢ czy pacjent jest wrazliwy lub oporny na witamine B6; jesli istnieje jakakolwiek
watpliwos$¢ nalezy przepisaé rutynowo: witamine B6 100 mg/kg m.c./dz. Nie nalezy przekraczac
dawki 1g na dzien

B Leczenie epizodéw naczyniowych

— dieta niskobiatkowa, wysokoenergetyczna w formie weglowodandw i ttuszczy

— dieta w stanach nagtych, o ktérej rodzina bedzie poinformowana

— winnym wypadku, wlew 10% dekstrozy plus lipidy

— nie nalezy podawaé biatek. Mozna podaé¢ mieszanke aminkokwasdw bez metioniny jesli
pacjent takg przyjmuje

— betaina (100mg/kg m.c./dz doustnie) plus kwas foliowy (10mg/dz, doustnie)

B Jezeli doszto do powiktan naczyniowych lub problemdéw psychicznych lub planowane jest
znieczulenie nalezy niezwtocznie skontaktowaé sie z osrodkiem eksperckim.

» Znieczulenie jest przeciwwskazane jesli catkowity poziom homocysteiny jest > 50 umol/L.
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Jezeli planowana jest operacja nalezy poprosi¢ specjalistyczne laboratorium biochemiczne o
zbadanie stezenia homocysteiny oraz czynnika krzepniecia VIl w osoczu

Podanie czynnikéw przeciwzakrzepowych po zabiegu nalezy rozwazy¢ majac na uwadze ocene
funkcji metabolicznych pacjenta oraz czynniki ryzyka naczyniowego.

Zywienie

W formach opornych na witamine B6 dieta niskobiatkowa ma na celu wyeliminowanie catej wolnej
homocysteiny by osiggnac¢ stezenie catkowitej cysteiny < 50 umol/L, czyli granicy, ponizej ktérej
mozna wyeliminowac ryzyko zakrzepicy.

Scista dieta, w ktérej metionina jest ograniczona do 150 do 200 mg/dzieA (metionina stanowi 3%
biatek).

Catkowite wykluczenie z diety biatka pochodzenia zwierzecego, a takze innych rodzajow pozywienia,
takie jak suszone warzywa, maka i owoce oleiste, ktore sg zbyt bogate w biatko roslinne.

Uzupetnié¢ niedobodr energii spowodowany dietg niskobiatkowa podajac: makarony, ryz, pszenice,
ciasta, chleb, ciastka.

Przepisa¢ mieszanine aminokwasow wolng od metioniny (nalezy odnies¢ sie do recept pacjenta lub
skontaktowad z osrodkiem referencyjnym, dieta musi trwac cate zycie)

Ograniczenia scistej diety:
B w przypadku trwatych trudnosci w uczeniu (“szkoda juz zostata wyrzadzona”)
B w pdinym dziecinstwie (trudnosci zmiany nawykow zywieniowych)

W przypadku operacji, dieta jest niezbedna ze wzgledu na ryzyko zakrzepicy.

Jesli zawiedzie leczenie witaming B6, nalezy przepisa¢ betaine (100mg/kg m.c./dz p.o.) i kwas foliowy
(10 mg/dz p.o.) oraz diete niskobiatkowa.

W Dawstwo organdw nie jest mozliwe.
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