Terapijas uzsakSanas un atcel§anas kritériji
pacientiem ar klasisko homocisteiniiriju

Homocisteinurija (ORPHA: 394, OMIM: 236200) ir autosomali recesiva slimiba,
kuru izraisa izmainas géna CBS. Tas noved pie enzima- cistationina sintetazes deficita, kam
seko homocisteina pieaugums asinis un urind. Homocisteiniirijas arstesana pamata ir
metionina-homocisteina cikla folatu aktariga un neatkariga remetilacijas cela aktivizésana
un homocisteina limena samazinasana. Terapija var pielietot B6, folskabi, B12 vitaminus,
betainu un diétu ar samazindtumetioninadaudzumu, ka aricisteina suplementdciju atkariba
no vielmainas analizu rezultatiem un pacienta kliniskas ainas. Homocisteina konvertacija
par cisteinu atkariga no B6, folskabes un BI2 vitaminiem. B grupas vitamini optimizé
homocisteina remetilaciju caur foldatu aktarigo remetildcijas celu. Diéta ar samazindtu
metionina daudzumu un cisteina suplementdaciju efektivi novérs smagas kliniskas ainas
attistibu. Betains samazina homocisteina koncentraciju asinis caur folatu neatkarigo
remetildcijas celu. Nedrstétas slimibas gadijuma var attistities dazadas komplikacijas ka
marfanoida tipa izskats, gariga atpaliciba, progresiva miopija, lecas subluksacija/
dislokacija, osteoporoze un trombembolijas epizodes.

NoziméSanas nosacijumi:

1) Pacientam ir apstiprinata slimiba:
o aminoskabju izmekl€jumos asins un urina parauga paaugstinats metionins,
homocistins un samazinats cisteins;
o paaugstinats homocistetna Iimenis asinis pieaugusajiem >100umol/l, vismaz
divos merjjumos;
o paaugstinats homocisteina lIimenis asinis jaundzimusajiem >50umol/l, vismaz
divos merjjumos;
o pozitivs nitroprusidu tests;
o pacientam ir izmainas CBS g€na abas al€lgs.
2) Pacients ir I[idzestigs un sadarbojas ar arst&joso arstu regularai noveérosanai:
regulara blakusparadibu izvértéSana, regulara kontroles asins analizu veikSana.

Terapijas shéma (skatit algoritmu):
1) Arstésanu uzsak ar Piridoksina hidrohloridu 10mg/kg/d (maksimali 500mg/d) un
Folskabi 10mg/d
e Maksimala Piridoksina hidrohlorida deva zidainiem ir 300mg/d
2) Ja Piridoksina hidrohlorida terapija ir rezistenta
e Uzsak di€tu ar ierobezotu metionina daudzumu, L-aminoskabju maistjumu un
adekvatu cisteina suplementaciju

Vecums MetionTna daudzums (mg/kg/d) CisteTna daudzums (mg/kg/d)
0-6meén 15-60 85-150

6mén-1¢g 12-43 85-150

1-4g 9-28 60-100

>4q 5-22 20-80

e Pieviento Cystadane (Betainum anhydricum) terapiju:
» Devabériem ir 150-250mg/kg/d, sadalot 3 devas;
= Deva pieaugusajiem 6-9g/d.



Homocisteiniirijas terapijas algoritma shéma:

Homocisteina
noteikSana
asinis 2x

Homocisteina
noteikSana
asinis 1x

Homocisteina
noteikSana
asinis

Homocisteina
noteikSana
asinis péc
1 nedélas

Homocisteina
noteikSana
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2 nedélam

Homocistelna
noteikSana

asinis péc
2 nedélam

Homocisteina
noteikSana

asinis péc
6 nedélam

Terapijas meérkis un kontrole:

1) Terapijas merkis ir:
a) Agrinas diagnostikas gadijuma nodroSinat normalu bérna attistibu;
b) Velinas diagnostikas gadijuma nodrosinat talako komplikaciju novérsana un
profilaksi;
¢) Homocisteina limena samazinasana un normalizéSana asinfs.
2) Terapijas laika:
a) Javeic rutinas antropometrisko datu noteikSana atbilsto$i b&rna vecumam,
fizikala izmekle$ana un diétas kontrole;
b) Jakontrole homocisteina ltmenis asinis:
o Homocistelna Iimena mérkis asinis <30(50)umol/l Piridoksina efektivai vai
dalgji efektivai terapijai;
o Homocisteins [imena mérkis asinis <100umol/l Piridoksina rezistentai
terapijai.



c) Jakontrolé metionina limenis asinis- mérkis ir <1000 umol/l,
d) Jakontrol€ cistina [imenis asinis- mérkis ir sasniegt normas robezas;
e) Diétas un uztura atbilstibas kontrole:

o Proteinu pietickamiba- aminoskabes asinis, prealbumins;

o Uzturaizraisttas an€mijas izslégSanai- hemoglobins, hematokrits, MCV, B12
vitamins, metilmalonskabe, ferritins, dzelzs, folskabe, dzelzs saistiSanas
spé&ja;

o Vitamini un mineralvielas- B12 vitamins, folskabe, D vitamins un cinks.

f) Piridoksina efektivai terapijai raditajus vélams noteikt 1x/ 6mén;
g) Piridoksina rezistentai terapijai raditajus vélams noteikt individuali p&c arsta
lémuma.

AtcelSanas kriteriji

1)

2)

Pacienta nelidzestiba: netiek lietoti nozimétie medikamenti, neievero arsta un uztura
specialista rekomendacijas, neveic regularas homocistetna limena kontroles,
neierodas uz kontroles vizitem
Nepielaujamas blakusparadibas, kas var kaitét pacienta veselibai:
a. Piridoksina terapija saistita ar periféras neiropatijas attistibu,
b. Betaina terapija saistita ar galvas smadzenu tiiskas attistibu loti retos
gadijumos.
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