PREHLEDOVE CLANKY

Inhibitory krystalizace - kaptopril a kyselina
alfa-lipoova

Kaptopril: ACE ihibitor, pfi jehoz uziti dochazi
ke tvorbé kaptopril-cystein disulfidu, coz vede ke
snizeni vylucovani cystinu moci. Kaptopril-cystein
disulfid je t6Z 200X rozpustnéjsi nez cystin. Kaptopril
ma byt pouZivan jako alternativa k tradi¢ni lécbé
cystinurie (63, 66).

Kyselina alfa-lipoova: je doplnék stravy bézné
uzivany pfi diabetické neuropatii jako antioxidant.
Bylo prokédzéano, Ze zvysuje rozpustnost cystinu a za-
branuje tvorbé konkrementd. Obvykle se doporucuji
davky do 1200 mg/den. Je volné prodejna i v CR
(63, 66).

Antagonisté vazopresinu

Tolvaptan: Antagonista vazopresinového re-
ceptoru blokuje Ucinek antidiuretického hormonu
v ledvinach a zpdsobuje polyurii, coz snizuje kon-
centraci cystinu v moci. Nejcastéjsim nezadoucim
Ucinkem je extrémni Zizer, mUze viak vyvolat i he-
patotoxicitu. V soucasnosti se k 1écbé cystinurie
nepouziva (63, 66).

Vzhledem k tomu, Ze cystinurie je vzacné one-
mocnéni, mize mit mnoho lékafl s péci o tyto
pacienty jen omezené zkusenosti. Na strankach
mezinarodni nadace pro cystinurii jsou shrnuty
soucasné poznatky o lé¢bé cystinurie (www.cys-
tinuria.org).

V. 2,8-dihydroxyadenin

Deficit adenifosforibosyltransfrerdzy (APRT) je dé-
di¢né autozomalné recesivni onemocnéni. APRT je
enzym pfitomny ve viech lidskych bunkach, ktery
katalyzuje tvorbu adeninmonofosfatu z adeninu za
pritomnosti fosforibosylpyrofosfatu. V nepritom-
nosti APRT je adenin metabolizovan xanhtinoxi-
dazou na 2,8-dihydroxyadenin, ktery se vylucuje
ledvinami a je nerozpustny v moci, coZ vede ke
krystalurii a urolitidze (31, 67, 68).

a) Dietni doporuceni

K prevenci recidivy se pouZiva hydratace, omezeni
purint ve stravé a allopurinol, coz je klicové. Alkali-
zace moci se nedoporucuje, jelikoz se rozpustnost
2,8-DHA do pH 9 nezvysuje (67, 68).
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b) Medikamenty

Alopurinol (300 mg/den, déti 10 mg/kg/den):
Inihibitor xantinoxidazy, snizuje tvorbu 2,8-dihydro-
xyadeninu. Pfi lé¢bé alopurinolem se adenin stava
pfevazujicim purinem vylu¢ovanym moci namisto
2,8-dihydroxyadeninu. Pfi renalnim selhani je po-
tfeba davky alopurinolu redukovat. Pacienti léceni
alopurinolem maji byt monitorovani pro mozné
nezddouci Ucinky, zejména poruchy funkce jater,
prdjem ci alergii, détem by se mél podavat spise
vyjimecné, zejména divkam.

Febuxostat: Je inhibitor xantinoxidazy, pfi snizo-
vani vylucovanf 2,8-dinydroxyadeninu byva Ucinnéjs
nez alopurinol. Doporucuje se u pacientl s intole-
ranci alopurinolu (67, 68).

VI. Xantin

Xantinurie, jedna se o vzacné dédi¢né onemocné-
ni, které je zpUsobené nedostatkem xantindehyd-
rogenazy/oxidazy (XDH/XO). Ty katalyzuji findlnf
kroky metabolismu purind, konverzi hypoxantinu
a xantinu na kyselinu mocovou. Deficit XDH/XO
vede k velmi nizkym aZ nedetekovatelnym hladi-
nam kyseliny mocové nahrazované xantinem v séru
a moci. Vysledna plazmatickd akumulace a nad-
mérné vylucovani xantinu modi je zodpovédné za
artropatii, myopatii, krystalurickou nefropatii, uroli-
tidzu a selhani ledvin. Vétdina pacientd je z oblasti
Stfedniho vychodu nebo Stfedomofi. Jde o one-
mocnéni typicky detského veku, které mlze Casto
zUstat skryto pfi nespecifickych potiZich (bolesti
bficha, dysurie, hematurie). Je tedy dUlezité, aby déti
s témito symptomy mély vZdy ultrazvukové vysetie-
ni bficha a odbéry krve a event. i vysetfeni odpadu
do modi. Diagndzu potvrdi biopticky nalez chybéjici
aktivity XDH/XO v tenkém stfeve nebo jatrech i
metody molekuldrni genetiky (69, 70, 71).

a) Dietni doporuceni

U pacientd se uziva predevsim vysoka hydratace
a omezeni purinl ve strave (71).

b) Medikamenty

Kauzalni 1é¢ba neexistuje. Alkalizace moci nema
vyznam, jelikoZz pH moci nema na rozpustnost
xantinu vliv (71).



