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MoCo – kofaktor 4 
enzymów

• Oksydazy siarczynowej

• Oksydazy aldehydowej

• Mitochondrial amidoxime  reducing component

• Dehydrogenazy ksantynowej



Biosynteza MoCo

1. Konwersja GTP do cPMP (cyclic pyranopterin monophosphate) – MoCo typ A 
(MOCS1 gene)

2. Konwersja cPMP do molibdopteryny – MoCo typ B (MOCS2 gene)

3. Z udziałem gefiryny, katalizującej adenylację molibdopteryny i insercję

molibdenu celem produkcji kofaktora – MoCo typ C (GPHN gene)



Deficyt MoCo
Izolowany deficyt oksydazy siarczynowej (SUOX gene)

KLINIKA
• Objawy od ur.: niechęć do jedzenia, wiotkość, wygórowany odruch Moro, 

drgawki lekooporne

• Różnicować z encefalopatią niedotlenieniowo-niedokrwienną

• W MRI: obrzęk mózgu, restrykcja dyfuzji w obrębie kory mózgu, podkorowa 
martwica. Leukoencefalopatia torbielowata

• Małogłowie, spastyczność, globalne opóźnienie rozwoju psycho-ruchowego

• Podwichnięcie soczewek 

• Kamienie ksantynowe w drogach moczowych

• Dysmorfia twarzoczaszki

• Postać późna



Odchylenia 
biochemiczne w 
deficycie MoCo 

• UA: przy ur. w/n, po kliku dniach ↓↓(<0,06 mmol/L)

• ↑Ksantyna w moczu

• ↑ Siarczyny w świeżym moczu – test paskowy

• ↑ S-sulfocysteina we krwi i moczu

• S-sulfocysteina hamuje antikwitynę, co powoduje ↑ kw. 
pipekolowego

• ↑ Tauryna i tiosiarczan

• ↓ tCysteina i tHcy



Leczenie i rokowanie

• Leczenie tylko w deficycie MoCo typu A – cPMP, 
ale start do 2. dż

• W izolowanym deficycie oksydazy siarczynowej 
(postaci późnej) – próby diety  ubogiej w 
cysteinę i metioninę

• Rokowanie niepomyślne
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Dziękuję za uwagę!


