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Diagnostyka, leczenie i monitorowanie dorosłych pacjentów 
z wrodzonymi wadami metabolizmu



Homocystynuria (HCU)

• jest zaburzeniem metabolizmu metioniny 
spowodowanym niedoborem

enzymu β – syntazy cystationiny
• Pirydoksyno-zależny (B6) 

• Pirydoksyno-niezależny 



HCU

Niedobór enzymu β- syntazy cystationiny (CBS) 
powoduje: 

• ↑ stężenia metioniny, homocysteiny i innych 
metabolitów zawierających siarkę

• ↓ stężenia cysteiny, cystationiny i seryny

• dodatkowo homocysteina jest obecna w wysokich 
ilościach w moczu



HCU

• Noworodek z HCU po urodzeniu bez klinicznych objawów

ALE

• Bez wczesnej diagnozy i leczenia będą pojawiały się kliniczne objawy 
obejmujące wiele układów:

Układ wzroku – zwichnięcie soczewek, krótkowzroczność, jaskra

Układ kostny- osteoporoza, skolioza, wydłużenia i   

pogrubienia kości długich, marfanoidowy wygląd

Układ naczyniowy – zmiany zakrzepowo-zatorowe

Ośrodkowy układ nerwowy- opóźnienie rozwoju, trudności 

w nauce, zmiany w EEG, padaczka, zaburzenia psychiczne



Strategie leczenia HCU

Celem leczenia jest obniżenie stężenia tHcy w 
osoczu poprzez:
• obniżenie spożycia metioniny poprzez dietę z 

ograniczeniem białka

• wykorzystanie alternatywnych ścieżek do usunięcia 
homocysteiny poprzez działanie betainy





Terapia betainą

• Betaina jest dawcą grupy metylowej i wspiera 
remetylację homocysteiny do metioniny (ok.25%)

• korzystanie z betainy zwykle prowadzi do spadku 
stężenia homocysteiny i  wzrostu stężenia 
metioniny (ale nie zawsze)

• Betaina zalecana dla poprawy biochemicznej 
kontroli w sytuacjach gdy compliance jest słaby 
(młodzież, dorośli późno zdiagnozowani)



Cele biochemiczne

Metionina 

w osoczu

Cysteina 

w osoczu

fHcy

μmol/L

tHcy

μmol/L

B6 zależna w zakresie 
normy

w zakresie 
normy

0-10 <50

B6 
niezależna,

sama dieta

w zakresie 
normy

w zakresie 
normy

<10 <80-120

B6 
niezależna, 
betaina

wysoka

(do 1000μmol/L)

w zakresie 
normy

<10 <80-120



Postępowanie dietetyczne   w HCU

• Wyłączenie/ograniczenie spożycia produktów 
bogatobiałkowych
• dzienna ilość metioniny (aminokwas niezbędny) 

dopasowana do indywidualnej tolerancji,                  
(w zależności od metody leczenia)

• włączenie preparatów bez metioniny (3-4 
dawki/ dzień), podawane z/po jedzeniu

• zapewnienie odpowiedniej kaloryczności diety 
(tłuszcze, cukry, warzywa, owoce, produkty 
niskobiałkowe, suplementy energetyczne)



Postępowanie dietetyczne  w HCU

• zapewnienie odpowiedniej ilości składników 
mineralnych, witamin i mikroelementów 

w zależności od stosowanego preparatu bez     

metioniny (rozważyć suplementację)

• dodatkowa podaż kwasu foliowego (średnio 
5mg/dzień)

• suplementacja cysteiną ( 1-2g/dzień) jeśli 
stężenie w osoczu tCys poniżej normy



Zalecane dzienne spożycie składników odżywczych dla homocystynurii*

wiek metionina białko

(naturalne +ekwiwalent)

energia

miesiące mg/kg masy ciala g/kg masy ciała kcal/kg masy ciała

0 < 6 35 - 20 2,3 – 2,1 94-90

6 < 12 35 - 15 2  90

lata mg/kg masy ciała g/dzień kcal/dzień

1 < 4 30 - 10 22 1000-1300

4 < 7 20 - 10 32  1400-1700

7 <11 20 - 10 40 1700-2000

11 < 15 20 - 10 55-60 2000-2500

15 < 19 10 - 5 50-60 2500-3100

*Na podstawie E.Mönch., R.Link: Diagnostik und Therapie bei angeborenen Stoffwechselstrungen, SPS Pub,2002

S.Calcar in: P.B. Acosta Nutrition Management of Patients with IMD. 2010

> 19 5  - 19 50-60 2500-3100



Niskobiałkowe produkty zbożowe
• Mąka
• Chleb
• Płatki
• Niskobiałkowe zamienniki mleka
• Niskobiałkowe zamienniki jajka

Tradycyjne produkty o niskiej zaw. białka
• Warzywa
• Owoce
• Tłuszcze

Tradycyjne produkty białkowe
• Pieczywo
• łosoś



Monitorowanie leczenia  w homocystynurii

• Ocena spożycia (3 dniowe raporty)

( energia, metionina, wapń, witaminy)

• Badania biochemiczne:

• Witamina B12, D

• Homocysteina całkowita < 100 µmol/l

• stężenie aminokwasów rozgałęzionych 

• stężenie metioniny < 1000 µmol/l

• Densytometria

• Rozwój fizyczny i umysłowy 





Coraz mniej osób preferowało przepisywanie diety wraz ze wzrostem wieku pacjentów, 
podczas gdy preferencja stosowania wyłącznie betainy rosła wraz z wiekiem, szczególnie 
> 16 lat (ryc. 1). Na wybór leczenia wpłynęły wcześniejsze doświadczenia: problemy z samą 
dietą (38% ośrodków), dobre doświadczenie z samą dietą (31%) i skuteczne leczenie samą 
betainą bez potrzeby diety (21%).





Nie było zgody co do docelowych zakresów 
tHcy we krwi (mediana <55 μmol / l; zakres 
<20–100)





Dietary Management of Non-Piridoxine responsive Homocystinuria

• Podsumowanie: 

W pirydoksyno-niezależnej homocystynurii, 

• dieta z ograniczeniem metioniny była mniej popularna z 
wiekiem

• z więcej niż połową dorosłych pacjentów na normalnej 
diecie 

• Spożycie białka całkowitego i cele leczenia były wysoce 
zróżnicowane. 

• Istnieje potrzeba Europejskiego consensusu wyznaczającego 
postępowanie w pirydoksyno-niezależnej HCU.





Dziękuję za uwagę


