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Hyperhomocysteinémie – nepoznané, nepoznatelné a zanedbané

(homocystein – užitečný marker methylačních poruch z defi citu 

holotranskobalaminu a folátu)
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SOUHRN
Ani po 35 letech úporných diskusí není možno prohlásit významně zvýšenou hladinu homocysteinu v krvi – hyperhomo-
cysteinémii – za neškodnou metabolickou zajímavost bez patognomonických účinků na methylační pochody v orga-
nismu. Každé zvýšení > 30 μmol/l je třeba analyzovat, zajistit doplňující diferenciálně diagnostická vyšetření (vitaminy 
skupiny B, hemokoagulační vyšetření, methylmalonát, tromboembolické mutace aj.), protože stále zůstává významným 
diagnostickým markerem defi citu vitaminů, výživových, kostních, nádorových, perikoncepčních, cévních, ledvinových 
onemocnění a hemokoagulačních či dědičných metabolických poruch. Doložené kazuistiky vyšetřovaných pacientů s 
vysokým homocysteinem v metabolické ambulanci jsou toho jasným dokladem. 
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SUMMARY
Hyánek J., Dubská L., Pejznochová H., Pehal F., Vaingátová S., Martiníková V.: Hyperhomocysteinemia – unre-
cognized and neglected (Homocysteine – a useful marker of methylation disorders from defi cit of holotranscobalamin 
and folate) 
Even after 35 years of persistent discussions the signifi cantly elevated blood level of homocysteine – hyperhomocys-
teinemia – cannot be considered as a harmless metabolic curiosity without pathological consequences for methylation 
processes in the organism. Each elevation > 30 μmol/l should be analyzed, provide differential diagnostic examinations 
(vitamins of the B group, hemocoagulation examination, methylmalonate, thromboembolic mutations etc.) as it still re-
mains a signifi cant diagnostic marker of the defi cits of vitamins, nutrition, osseous, tumorous, peri conceptual, vascular, 
and renal diseases as well as hemocoagulation or hereditary metabolic diseases. Documented case reports of examined 
patients with a high homocysteine in the out patient setting demonstrate in clearly.
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Úvod

Jakmile závěry norské studie NORVIT (2005) 

naznačovaly, že snižování zvýšené hladiny celkového 

homocysteinu (tHcy) – u mírné hyperhomocysteinémie 

(HHC) podáváním vitaminů skupiny B (VitB) nepůsobí 

žádné efektivní snížení výskytu kardiovaskulárních 

onemocnění (KVO), přestává „módní“ zájem kardiologů 

a ostatních o tuto metabolickou zvláštnost [Lippi, 2007]. 

Stále však platí, že zvýšený tHcy provází zvýšenou 

úmrtnost na KVO (studie Bostoma, Stehouwera, Ridke-

ra, Tailora z let 1997–2001), ale nedovedeme vysvětlit, 

proč jeho snižování podáním VitB není již u vyvinutých 

KVO efektivní [Refsumová, 2007]. Zvýšená hladina 

tHcy však zůstává patognomonická pro rozvoj i dalších 

onemocnění: chronické ledvinné selhání, osteodystro-

fi e, perikoncepční patologie, poruchy výživy aj. Hcy je 

snadno stanovitelný a přímo koreluje s hladinou ještě 

nebezpečnějšího metabolitu S-adenosylhomocysteinu 

(SAH) a nejvýznamnějšího inhibitoru methylace, který 

je pro svou 500krát nižší koncentraci obtížně dostupný, 

a tak pomocí tHcy můžeme pohodlně sledovat úroveň 

methylačních pochodů v organismu. 

Je však stanovení tHcy jen zajímavé „opentlování 

chorobopisu“, nebo je diagnosticky přínosné? Nein-

dikovat a nevyšetřovat tHcy, aby zmizel, jako zmizely 

překonané klinicko-biochemické markery jako např. Welt-

man, alkalická rezerva, CKMB? Jsou však laboratorní 

markery, které „neuvadají“, přestože nemají orgánovou 

nebo diagnostickou specifi citu (sedimentace, leukocytó-

za, CRP) – protože nemáme nic lepšího, čím bychom je 

nahradili. Do této kategorie můžeme zařadit i stanovení 

tHcy. Vzdělaný a zvídavý klinický biochemik vidí v HHC 

diagnostický problém, který je třeba dešifrovat. Není totiž 

orgán, u jehož patologických změn bychom zvýšený Hcy 

za 30 let zkušeností nenalezli. A podle toho, jak je tento 

biochemik snaživý, tolik se mu tohoto diagnostického 

poznání podaří dosáhnout. Výzkumy zatím ukázaly, že 

tHcy je dobrým markerem hypomethylace DNA – roz-

hodující epigenetické modifi kace genomu, která snižuje 

genovou expresi mnoha metabolických chorob včetně 

onkogenní aktivace [Stanger, 2003, Loscalzo, 2006]. 

Tento kompilát má být pokusem obhájit na základě 

vlastních zkušeností diagnostickou cenu tHcy v rutinní 

klinicko-biochemické laboratoři. I když není Hcy asi ten 

hlavní metabolický aktér, přesto zůstává dobrým meta-

bolickým markerem. Dokládáme to 15 kazuistikami 

z denního provozu, které nás o užitečnosti a významu 

stanovení tHcy neustále přesvědčují. Jestliže byl studií 

NORVIT zpochybněn význam mírné HHC pro diagnos-

tiku rizika KVO, tak to neoslabuje diagnostickou cenu 

výrazně zvýšeného tHcy. Nikdo vzdělaný nepochybuje, 

že tHcy > 50 μmol/l, nebo dokonce > 100 μmol/l, který 

se díky dostupnější metodice stanovení objevuje stále 

častěji, už vyžaduje další metabolické řešení nebo 

alespoň symptomatickou léčbu.




