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PRACE POGLĄDOWE

Homocysteina (Hcy) została odkryta na po−
czątku XX w. przez du Vigneauda i początkowo
nie wzbudziła szerszego zainteresowania. Dopiero
po upływie około trzydziestu lat, Carso i Neil opi−
sali przypadek dwojga dzieci, u których zaobserwo−
wano poważne zaburzenia rozwoju, przemieszcze−
nie soczewki oka oraz szybki rozwój miażdżycy na−
czyń krwionośnych. U tych dzieci stwierdzono
duże stężenie pochodnej Hcy w moczu. W 1969 r.
McCully opisał związek zwiększonego stężenia
Hcy z zaawansowanymi zmianami miażdżycowy−
mi. Pierwsze opublikowane przypadki nie przy−
czyniły się do intensyfikacji badań dotyczących
wpływu zwiększonego stężenia Hcy na rozwój
zmian chorobowych. Nastąpiło to dopiero w ostat−
nim dziesięcioleciu. Jak wynika z przeprowadzo−
nych badań, zwiększenie stężenia Hcy we krwi

jest niezależnym czynnikiem ryzyka chorób
o podłożu miażdżycowym, a także zakrzepicy żyl−
nej, zatorowości, osteoporozy, zmian kostnych,
zaburzeń psychicznych i wad wrodzonych [1–3].
Wśród przyczyn hiperhomocysteinemii wymienia
się: niedobory witaminowe (B6, B12, kwasu folio−
wego), defekty genetyczne enzymów biorących
udział w przemianach metabolicznych Hcy, nie−
które jednostki chorobowe, leki, pewne stany fi−
zjologiczne oraz styl życia [3].

Metabolizm homocysteiny

Hcy jest aminokwasem siarkowym powstają−
cym w wyniku demetylacji metioniny – egzogen−
nego aminokwasu dostarczanego do organizmu
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Streszczenie
Prezentowana praca przedstawia aktualne poglądy na temat homocysteiny oraz jej wpływu na powstawanie zmian
chorobowych. Opisano metabolizm homocysteiny oraz wpływ różnych czynników na jego przebieg, a także pato−
mechanizm zmian wynikających z hiperhomocysteinemii. Obszernie omówiono znaczenie kliniczne oraz związek
zwiększonego stężenia homocysteiny z rozwojem zmian miażdżycowych, choroby zakrzepowo−zatorowej, prze−
wlekłej niewydolności nerek, zaburzeń psychicznych, a także przebiegiem ciąży. Podzielone opinie dotyczące pa−
tomechanizmu działania homocysteiny oraz jej istotnego wpływu na rozwój wielu chorób, skłaniają do dalszych
badań i rozwiania wątpliwości (Adv Clin Exp Med. 2006, 15, 5, 897–903). 
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Abstract 
The article reviews current events about homocysteine and its effect on morbid changes appearance. The metabo−
lism of homocysteine, an influence of different factors on it and the pathomechanism of associated with hyperho−
mocysteinemia patologic changes are described. The clinical significance and relationship between elevated pla−
sma homocysteine and atherosclerosis, deep vein thrombosis, chronic renal failure, mental disorders and disturbances
during pregnancy are widely discussed. The different opinions on the pathomechanism of homocysteine−dependent
effect and its influence on development of many diseases suggest further research (Adv Clin Exp Med. 2006, 15,
5, 897–903). 
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z pożywieniem. Następne szlaki metaboliczne,
którym ona podlega to: remetylacja i transsulfura−
cja. Podczas pierwszego procesu Hcy nabywa gru−
pę metylową z N−5−metylotetrahydrofolianu. Re−
akcja ta przebiega pod wpływem enzymu syntazy
metioniny (SM), której kofaktorem jest witamina
B12. N5−metylotetrahydrofolian powstaje z N5, N10−
−metylenotetrahydrofolianu – pochodnej kwasu fo−
liowego, w reakcji przebiegającej pod wpływem
enzymu reduktazy N5, N10−metylenotetrahydrofo−
lianu (MTHFR). W wątrobie metylacja Hcy może
zachodzić pod wpływem enzymu metylotransfera−
zy betainowo−homocysteinowej (BHMT), dono−
rem grupy metylowej jest wówczas betaina. Drugi
proces, któremu podlega Hcy to transsulfuracja,
podczas której pod wpływem enzymu β−syntazy
cystationiny (CBS) i z udziałem witaminy B6 po−
wstaje cystationina, a następnie pod wpływem en−
zymu γ−cystationazy, również zależnej od witami−
ny B6−cysteina. W warunkach fizjologicznych za−
równo pierwszy, jak i drugi szlak metaboliczny
odgrywa ważną rolę w usuwaniu nadmiaru Hcy.
Zmniejszenie aktywności niezbędnych enzymów
czy też niedobory kofaktorów tych reakcji mogą
powodować zwiększenie stężenia Hcy, co w na−
stępstwie wywołuje niepożądane zmiany w orga−
nizmie. 

Zakres norm homocysteiny
i podział 
hiperhomocysteinemii

Prawidłowe stężenie Hcy mieści się w zakre−
sie 5–12 µmol/l. Hiperhomocysteinemia łagodna
odpowiada stężeniu do 30 µmol/l, umiarkowana
do 100 µmol/l i ciężka powyżej 100 µmol/l.

Czynniki prowadzące 
do zwiększenia stężenia
homocysteiny

Zwiększone stężenie Hcy we krwi może być
wynikiem zaburzenia jej procesów metabolicz−
nych, które występują w przypadku wrodzonych
defektów enzymatycznych oraz niedoboru cząste−
czek kofaktorowych. Inne przyczyny to: upośle−
dzenie katabolizmu aminokwasów siarkowych
w wyniku zaburzonej czynności nerek; choroby,
takie jak: nowotwory (stany niedożywienia), łusz−
czyca, niedoczynność tarczycy oraz cukrzyca; leki
(tiazydy, metotreksat, karbamazepina, fenytoina);
czynniki niemodyfikowalne: wiek (zwiększenie
stężenia Hcy wraz z wiekiem), płeć (mężczyźni po

okresie dojrzewania mają większe od kobiet stęże−
nie Hcy o około 2 µmol/l, następnie wraz z wie−
kiem ta różnica się zmniejsza); stany fizjologicz−
ne, takie jak: ciąża, wiek pomenopauzalny, zwięk−
szenie masy mięśniowej; styl życia – diety
eliminacyjne (niedobory witaminowe), nikoty−
nizm, alkoholizm oraz nadmierny wysiłek fizycz−
ny; czynnik rasowy, tylko częściowo wynikający
z różnic żywieniowych (badano grupę przypusz−
czalnie zdrowych Azjatów – 95% z nich miało stę−
żenie Hcy > 50 µmol/l, a jedynie u niektórych
stwierdzono małe stężenie witaminy B12) [3–7].

Kwas foliowy (FA) oraz witaminy B6 i B12 to
koenzymy niezbędne w procesach metabolicznych
Hcy, dlatego też ich właściwe stężenie ma zasadni−
cze znaczenie w utrzymywaniu się prawidłowego
stężenia homocysteiny [8]. Według badań Ubbin−
ka et al. najczęściej występuje niedobór FA [9]. Do
jego niedoboru, jak również wspomnianych wita−
min z grupy B, dochodzi w wielu sytuacjach, ta−
kich jak: niewłaściwe odżywianie (diety elimina−
cyjne), niedożywienie towarzyszące niektórym
stanom chorobowym, zaburzone wchłanianie jeli−
towe (przewlekłe stany zapalne przewodu pokar−
mowego, nieswoiste stany zapalenia jelit, choroby
o podłożu autoimmunologicznym, przewlekłe za−
każenie Helicobacter pylori), choroba alkoholowa
(w której następuje zaburzenie przemiany folia−
nów i zmniejszenie wchłaniania jelitowego FA,
witamin B6 i B12 oraz uszkodzenie wątroby)
i nadmierna utrata tych cząsteczek podczas dializ
[3, 4, 10–12].

Defekty genetyczne dotyczące enzymów szla−
ku metabolicznego Hcy mogą być przyczyną
zmniejszenia ich aktywności i tym samym zwięk−
szenia stężenia tego aminokwasu. Oceniając muta−
cje obecne u chorych z hiperhomocysteinemią wy−
odrębniono około 17 różnych defektów genu CBS
oraz 14 anomalii genu MTHFR odpowiedzialnych,
zwłaszcza u homozygot, za duże zwiększenie stę−
żenia Hcy we krwi oraz wynikające z tego zmiany
chorobowe [3, 13, 14]. Wydaje się jednak, że ryzy−
ko wystąpienia tych zmian nie dotyczy heterozygo−
tycznych postaci mutacji genu CBS lub MTHFR,
jeżeli nie towarzyszy im obecność dodatkowych,
niekorzystnych czynników, takich jak: nosiciel−
stwo mutacji typu Leiden genu czynnika V czy ob−
niżenie stężenia FA lub witamin z grupy B [13].

Gen kodujący ludzką CBS znajduje się na
chromosomie 21q22.3, a około 50% przypadków
defektu tego genu jest mutacją punktową nt 833
T→C. Najczęstsza jest postać heterozygotyczna,
podczas której stwierdza się obecność umiarkowa−
nej hiperhomocysteinemii. Znacznie rzadziej
(w około 1 na 100 000 porodów) występuje homo−
zygotyczna postać niedoboru CBS, która jest przy−
czyną ciężkiej hiperhomocysteinemii. Rozwija się
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wówczas choroba, w obrazie której występują ob−
jawy opóźnionego rozwoju umysłowego (poja−
wiające się już od 3. r. życia), zaburzenia psy−
chiczne (u 50% nosicieli), padaczka (u 20%), bar−
dzo wczesne powikłania naczyniowe (u 12–27%),
a także zaburzenia ostrości wzroku, przemieszcze−
nia soczewek, drżenie tęczówek, jaskra, zaburze−
nia w budowie szkieletu kostnego i osteoporoza
[3, 13].

Gen MTHFR znajduje się w regionie chromo−
somu 1p36.3 [14]. W przypadku wrodzonego nie−
doboru MTHFR rozwija się choroba, której domi−
nującymi objawami są zaburzenia neurologiczne
oraz choroby naczyń, w tym zakrzepica żył głębo−
kich. Wariant MTHFR, charakteryzujący się
zmniejszoną aktywnością w temperaturze 37°C
oraz termolabilnością w temperaturze 46°C, jest to
najczęściej stwierdzany defekt w przypadku cho−
rób sercowo−naczyniowych [13]. Van der Put et al.
natomiast badając obecność punktowej mutacji
genu MTHFR (677 C → T) u pacjentów z roz−
szczepem kręgosłupa, stwierdzili, że należy ją
traktować jako genetyczny czynnik ryzyka rozwo−
ju tej wady [14]. W mutacji tej zwiększa się rów−
nież ryzyko: raka okrężnicy, zespołu Downa, roz−
szczepu podniebienia, ostrej białaczki limfobla−
stycznej u dorosłych oraz zaburzeń w okresie
ciąży (stan rzucawkowy, wczesne poronienia).
W mutacji 1298 A → C zwiększa się ryzyko: roz−
szczepu kręgosłupa oraz ostrej białaczki limfobla−
stycznej [15].

Istotnie zwiększone stężenie Hcy we krwi ob−
serwuje się u chorych na przewlekłą niewydolność
nerek (p.n.n.) – w początkowym jej okresie, u dia−
lizowanych oraz u chorych z czynnym przeszcze−
pem nerki. Jak donosi Moustapha et al., aż
u 90,8% hemodializowanych i u 67,4% dializowa−
nych otrzewnowo stwierdzono zwiększone stęże−
nie Hcy [11]. Mechanizmy powodujące zwiększe−
nie homocysteiny w p.n.n. nie są do końca wyjaś−
nione. Hcy jest w niewielkiej ilości usuwana
z moczem i nie wydaje się, aby przyczyna tkwiła
w zmniejszonym jej wydalaniu. Sądzi się więc, że
wynika to z upośledzonego katabolizmu nerkowe−
go Hcy oraz wynikających z mocznicy, pozaner−
kowych zaburzeń jej metabolizmu. Inne przyczy−
ny, które bierze się pod uwagę to: nadmierna utra−
ta FA oraz witamin B6 i B12 podczas dializ,
współistniejące niedożywienie i przewlekłe stany
zapalne oraz towarzyszące choroby wątroby. Su−
geruje się również niekorzystny wpływ na stężenie
Hcy stosowanych w p.n.n. leków, takich jak np.
cyklosporyna, aczkolwiek opinie na ten temat są
podzielone [4]. Poddawanie aktywnej terapii re−
kombinowaną erytropoetyną może zmniejszać za−
równo stężenie FA, jak i witaminy B12, przyczy−
niając się do zwiększenia stężenia Hcy [16]. Na

podstawie przeprowadzonych badań, w których
uczestniczyli chorzy na p.n.n., dializowani lub po
przeszczepieniu nerki, u osób ze zwiększonym
stężeniem Hcy wykazano kilkakrotne zwiększenie
ryzyka incydentów wieńcowych, mózgowych lub
miażdżycy tętnic obwodowych [4, 15]. Ryzyko hi−
perhomocysteinemii u tych chorych opisuje się ja−
ko istotnie większe niż u osób zdrowych, a Bo−
stom et al. twierdzą, że nawet 33−krotnie [4]. Za−
leżności te dotyczą również dzieci, u których dość
wcześnie w p.n.n. występuje hiperhomocysteine−
mia [17, 18].

Opisano również inne stany chorobowe pro−
wadzące do zwiększenia stężenia Hcy. Uszkodze−
nie wątroby, niezależnie od czynnika sprawczego,
może powodować zwiększenie stężenia Hcy, co
wynika ze zmniejszenia stężenia zarówno enzy−
mów, jak i kofaktorów biorących udział w prze−
mianie Hcy. Niedoczynność tarczycy także powo−
duje zmniejszenie stężenia enzymów zależnych od
wątroby, biorących udział w przemianach Hcy
[19]. Catargi et al. uważają, że występująca w nie−
doczynności tarczycy hiperhomocysteinemia oraz
nieprawidłowe stężenia lipidów mogą prowadzić
do dynamicznie powstających zmian miażdżyco−
wych [20]. Jest wiele leków, które mogą zwięk−
szać stężenie Hcy w osoczu. Należą do nich:

– leki zmniejszające stężenie FA – metotre−
ksat, trimetoprim, sulfonamidy, cholestyramina,
leki przeciwgruźlicze, doustne środki antykoncep−
cyjne, leki przeciwpadaczkowe (np. fenytoina,
karbamazepina);

– leki zmniejszające stężenie witaminy B12 –
metformina, kolchicyna oraz grupa leków w sto−
sunku do których opinie nie są zgodne: inhibitory
receptorów H2, inhibitory pompy protonowej, tle−
nek azotu;

– leki zmniejszające stężenie witaminy B6 –
cykloseryna, hydralazyna, teofilina, izoniazyd, do−
ustne środki antykoncepcyjne [3].

Wymienia się ponadto także tiazydy, penicyla−
minę, acetylocysteinę oraz fibraty [3].

Patomechanizm zmian 
wynikających z wpływu 
homocysteiny

Hcy w patogenezie zmian zakrzepowych oraz
miażdżycowych odgrywa istotną rolę. Wydaje się,
że rozwój zmian miażdżycowych jest wynikiem
wielokierunkowego jej działania. Wpływa ona nie−
korzystnie na metabolizm komórek śródbłonka.
W osoczu ulega autooksydacji, podczas której po−
wstają reaktywne rodniki tlenowe i nadtlenek wo−
doru. Uszkadzają one bezpośrednio komórki śród−
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błonka oraz utleniają lipoproteiny LDL [21]. Hcy
zmniejsza również wewnątrzkomórkową aktyw−
ność peroksydazy glutationu (przy stężeniu 50
µmol/l – o ponad połowę) i dysmutazy ponadtlen−
kowej, powodując nadmierne gromadzenie się pro−
duktów degradacji nadtlenków lipidowych oraz
osłabienie obrony antyoksydacyjnej [13, 21, 22].
Zaburzenie zależnych od tlenku azotu reakcji biolo−
gicznych, a tym samym sprzyjanie występowaniu
zmian o charakterze zapalnym, jest też wynikiem
silnych właściwości akceptorowych Hcy wobec
grup NO+ (pochodzących ze związków zawierają−
cych ugrupowania S−nitrozotiol−NO). Opisano rów−
nież wyniki hodowli komórek śródbłonka in vitro,
które potwierdzają zależne od stężenia Hcy zabu−
rzenie wzrostu komórek endotelium [13, 21, 22]. Za
sprawą Hcy dochodzi także do nasilenia degradacji
elastyny w błonie wewnętrznej, co przyspiesza pro−
cesy włóknienia i kalcyfikacji [22].

Wpływ Hcy na układ krzepnięcia jest złożony.
Homocysteina ma właściwości prozakrzepowe,
obserwowano bowiem zależne od jej stężenia:
zwiększenie ekspresji czynnika tkankowego oraz
zmniejszenie dostępności trombomoduliny na ko−
mórkach śródbłonka, a także upośledzenie akty−
wacji białka C, upośledzenie wiązania tkankowe−
go aktywatora plazminogenu (t−PA) z komórkami
endotelium, aktywację V czynnika krzepnięcia,
nasilenie generacji trombiny oraz zmniejszenie ak−
tywności antytrombiny [13, 23].

Istotną rolę w rozwoju zmian miażdżycowych
i zakrzepowych odgrywają indukowane przez Hcy
zaburzenia czynności płytek krwi. W wyniku
zwiększenia syntezy tromboksanu A2 oraz zabu−
rzenia wytwarzania substancji antyagregacyjnych,
takich jak EDRF i PGI2 nastąpuje nasilona agrega−
cja i aktywacja krwinek płytkowych. Potwierdzono
to w badaniach, w których zwiększenie stężenia
Hcy w medium komórkowym powodowało nasilo−
ną adhezję płytek do komórek śróbłonka [13].

Nie bez znaczenia w rozwoju miażdżycy są
także inne zmiany, które wywołano w warunkach
doświadczalnych przez zwiększenie stężenia Hcy
w hodowli komórkowej. Były to: nasilona prolife−
racja komórek mięśniówki gładkiej naczyń krwio−
nośnych oraz zwiększenie syntezy i magazynowa−
nia kolagenu przez miocyty [13].

Znaczenie kliniczne

Opisany wpływ Hcy na czynność śródbłonka,
układ krzepnięcia czy płytki krwi znajduje wyraz
w obrazie klinicznym. Wielu autorów udowodniło
związek między hiperhomocysteinemią a rozwo−
jem zmian miażdżycowych [1–3, 15, 24, 25]. Wy−
niki kolejnych prac pozwoliły na uznanie hiperho−

mocysteinemii za niezależny czynnik powstawa−
nia zmian miażdżycowych, a tym samym ryzyka
zawału serca oraz udaru niedokrwiennego mózgu
[1–3, 15]. Stampfer et al. podają, że przy stężeniu
Hcy powyżej 15,8 µmol/l ryzyko zawału, niezależ−
nie od innych czynników, zwiększa się trzykrotnie
[26]. W przeprowadzonych dwóch dużych metaa−
nalizach dotyczących wpływu stężeń Hcy na cho−
robę niedokrwienną serca wykazano, że zmniej−
szenie stężenia Hcy o 25% (3 µmol/l) powoduje
w badanej populacji zmniejszenie ryzyka choroby
niedokrwiennej serca o 11–16%, ryzyka zawału
o 19–22% oraz ryzyka choroby zakrzepowej żył
głębokich o 25% [2, 25]. W innym badaniu rów−
nież stwierdzono spowolnienie progresji zmian
miażdżycowych w naczyniach wieńcowych i ob−
wodowych w wyniku terapii obniżającej stężenie
Hcy [27].

Jak już wspomniano istnieje zdecydowany
związek między stężeniem Hcy a p.n.n. U więk−
szości dializowanych (> 85%) stwierdza się hiper−
homocysteinemię, choroba niedokrwienna serca
zaś jest główną przyczyną śmierci tych chorych [3,
4, 28].

W licznych pracach klinicznych badano zwią−
zek hiperhomocysteinemii z występowaniem za−
krzepicy żylnej i jej nawrotami. Otrzymane wyni−
ki wykazały, że zwiększone stężenie Hcy w suro−
wicy jest niezależnym czynnikiem ryzyka żylnej
choroby zakrzepowej w ogólnej populacji oraz
zwiększonej częstotliwości występowania zatoro−
wości płucnej [1, 3, 15, 29].

Zwiększa się liczba badań dotyczących współ−
występowania hiperhomocysteinemii i zaburzeń
psychicznych. Opisano zależność między stęże−
niem FA, witaminy B12 i Hcy a występowaniem de−
presji [30, 31]. Wykazano również, że odpowiedź
na leczenie antydepresyjne jest kilkukrotnie sku−
teczniejsza w wyniku zastosowania FA [31].
Podobnie w przypadkach choroby Alzheimera czy
demencji pochodzenia naczyniowego, stwierdzono
duże stężenie Hcy i/lub małe stężenie FA i witami−
ny B12 [32–34]. Na podstawie badania przeprowa−
dzonego na dużej liczbie osób (powyżej tysiąca)
okazało się, że uprzednie zwiększenie stężenia Hcy
u chorych z demencją był związany z dwukrotnym
zwiększeniem ryzyka rozwoju choroby Alzheime−
ra. Ostatecznie uznano zwiększone stężenie Hcy za
niezależny czynnik ryzyka rozwoju demencji i cho−
roby Alzheimera [33, 34]. Opisano także związaną
z hiperhomocysteinemią zwiększoną częstość wy−
stępowania zaniku płata skroniowego mózgu [3].
Prins et al. przeprowadzili badanie osób niecierpią−
cych na demencję, w którym oceniono, że zwięk−
szenie stężenia Hcy u poszczególnych badanych
wiązało się z ich gorszymi wynikami testów psy−
chomotorycznych, zdolności zapamiętywania
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i ogólnych funkcji umysłowych. Zmiany te obser−
wowano już przy stężeniu Hcy > 14 µmol/l [35].
Kolejnym przedmiotem badań był związek między
Hcy a schizofrenią. Jak wynika z kilku niewielkich
badań oraz raportów, w przypadku homozygotycz−
nej postaci mutacji genu MTHFR (677 C→T) z to−
warzyszącą hiperhomocysteinemią ryzyko wystą−
pienia schizofrenii jest większe. Według niektórych
autorów, mutację tę uznaje się za czynnik ryzyka
wystąpienia schizofrenii [36]. Levine et al. opubli−
kowali wyniki swoich badań, w których podają, że
zwiększone stężenie Hcy u młodych mężczyzn
cierpiących na schizofrenię wiązało się z jej zao−
strzeniem [36]. Pojawiły się również prace,
w których nie znaleziono zależności między stęże−
niem Hcy a ryzykiem schizofrenii.

Wpływ Hcy na rozwój chorób psychicznych
jest prawdopodobnie wynikiem jej bezpośredniego
działania neurotoksycznego oraz działania pośre−
dniego, tj.: przez indukowanie zmian naczyniowych
[35]. Jest możliwe, że stres, jaki występuje podczas
ostrych psychoz, osłabiając barierę ochronną móz−
gu, wzmaga neurotoksyczne działanie Hcy [36]. 

Kolejnym zagadnieniem, któremu poświęcono
dużą liczbę badań, stał się wpływ zwiększonego
stężenia Hcy na przebieg ciąży oraz występowanie
wad wrodzonych u noworodków, a także na ich
późniejszy rozwój. Kobiety ciężarne mają najczęś−
ciej zmniejszone stężenie Hcy i rzadko bywa ono
większe niż 10 µmol/l. Niemniej jednak, zwiększe−
nie stężenia Hcy jest związane z większym ryzy−
kiem takich powikłań, jak: rzucawka, zaburzenia
krążenia łożyskowego, wczesne poronienia,
przedwczesne porody czy mała masa urodzeniowa
płodu [5, 37, 38]. W badaniach, w których ozna−
czano stężenie Hcy u kobiet przed poczęciem,
a następnie podczas ciąży, wykazano, że zwięk−
szające się stężenie Hcy wiązało się ze zwiększo−
nym ryzykiem spontanicznych poronień i poro−
dów przedwczesnych [3, 39]. Hiperhomocysteine−
mia u matki, poza komplikacjami podczas ciąży,
jest związana również z chorobami wrodzonymi
noworodków, takimi jak: wady układu nerwowe−
go, rozszczep wargi i podniebienia, wady kostne−
go aparatu ruchowego, czy też zespół Downa [3,
14, 40, 41]. Dlatego tak ważne jest, aby już

w okresie poprzedzającym ciążę stosować FA i wi−
taminy z grupy B. Jest to szczególnie istotne
w pierwszym trymestrze, kiedy rozwija się układ
nerwowy płodu. Niezależnie od stężenia Hcy
u matki, wśród dzieci z wrodzonym niedoborem
enzymów szlaku metabolicznego Hcy pojawiają
się liczne wady wrodzone oraz zaburzenia rozwo−
ju (upośledzenie umysłowe, zaburzenia psychicz−
ne, padaczka, przemieszczenie soczewek, zabu−
rzenia budowy szkieletu kostnego oraz wczesne
powikłania naczyniowe) [13, 14]. W niektórych
krajach wprowadzono rutynowe oznaczanie stęże−
nia Hcy u noworodków. Pozwala to wykryć, poza
znacznie rzadziej występującym wrodzonym nie−
doborem enzymów szlaku metabolicznego Hcy,
zdecydowanie częstszy niedobór witaminy B12 [1,
3, 42]. Jest to bardzo istotne, ponieważ niedobór
tej witaminy u noworodków jest trudny do rozpo−
znania, a objawy neurologiczne pojawiają się
wcześniej niż niedokrwistość makrocytarna.
Wczesne wykrycie hipowitaminozy B12 u dzieci
ma zarówno duże znaczenie kliniczne, jak i ro−
kownicze (zapobiega nieodwracalnemu uszkodze−
niu układu nerwowego) [42, 43].

Leczenie hiperhomocysteinemii opiera się na
suplementacji FA i witamin B6 i B12. Na stężenie
Hcy wpływa wiele czynników: genetyczne, fizjo−
logiczne, niektóre jednostki chorobowe oraz far−
makoterapia czy też styl życia. Z uwagi na swoje
wielokierunkowe działanie Hcy wpływa na wiele
procesów w organizmie, co czyni ją istotnym
przedmiotem badań. Znaczenie problemu hiperho−
mocysteinemii zwiększa to, że w dobie dużej
umieralności z powodu chorób sercowo−naczynio−
wych jest ona niezależnym czynnikiem ich wystę−
powania. Pojawiające się informacje o niekorzyst−
nym wpływie hiperhomocysteinemii na niektóre
choroby psychiczne (depresja, schizofrenia) skła−
niają do kontynuowania dalszych obserwacji.
W świetle rosnącego problemu chorób psychicz−
nych wśród młodzieży, wyniki powyższych badań
mogą mieć duże znaczenie terapeutyczne i profi−
laktyczne. Zakres prac nad działaniem Hcy stale
się poszerza. Mechanizmy jej oddziaływania nie
są do końca wyjaśnione, a opinie dotyczące tego
zagadnienia nie zawsze są zgodne.
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