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co to je?

- autosomalne recesivni dedicnost
- ¢cetnost 1 : 200 000

- porucha aktivity B-cystathionin syntethasy (katalyzuje tvotbu
cystathionu z homocysteinu a serinu)

* pri poruse metabolismu metylmalonove kys., kobalaminu nebo pri
nedostatku B6



Priznaky

° projevy nejsou zretelne hned po narozeni

- objevuji se v batolecim nebo predskolnim veku — porucha dusevniho vyvoje
(psychomotoricka retardace v 60% pripadu), marfanoidni fenotyp (vysoka stihla
postava, arachnodaktylie, kyfosa, skoliosa, osteoporoza),glaukom a centralni i
periferni trombembolicke prihody

- luxace €ocCek zpusobuji silnou myopii, trombdzy vznikaji nejCastéji na bazi lebni a
ohrozuji na Zivoté. Diky trombdzam dochazi ke gangrénam organu, které zpravidla
ukonci zivot nemocneho v 20.-30. roce

- atrofie zrakového nervu, cor pulmonale, hypertenze
- zvySeni homocysteinu a methioninu v krvi, Casta metabolicka osteopatie

* nutno potvrdit na enzymatické a molekularni urovni


https://www.wikiskripta.eu/w/Gangr%C3%A9na

- Cast pacientu (cca 50%) pfiznive reaguje na vysoke davky
pyridoxinu (vit B6) (v mnozstvi 300-900 mg/d), ktery je kofaktorem [3-
cystathionin syntethasy

* pri uplném chybeni enzymaticke aktivity je nutne zahajit dietni lecbu s
omezenym prisunem methioninu a dodavce cystinu

- Je dostupna prenatalni diagnostika



https://www.wikiskripta.eu/w/Vitamin_B6
https://www.wikiskripta.eu/w/Prenat%C3%A1ln%C3%AD_diagnostika
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