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LEIGHUV SYN

Leighutv syndrom

-Subakutna nekrotizujuca encefalomyopatia

-Progresivne neurologické ochorenie — Iézie mozgového kmena a bazalnych
ganglii (poskodenie CNS)

-Porucha metabolizmu sacharidov
-Mutacia jadrovej DNA aj mtDNA (znamych priblizne 30 mutacii)
-Priznaky sa prejavia v prvom roku zivota, smrt prichadza o niekolko rokov

-Vyskyt v adolescentnom veku vzacny



ETIOLOGIA

- viacero pricin, ktoré vedu k poruche produkcie aerobnej energie ( porucha
v komplexe pyruvatdehydrogenaza, porucha komplexu dychacieho retazca |
alebo 1V) - chronicky nedostatok energie v tele, ktoré vedie k bunkovej
smrti (enzymatické vysSetrenie)

-laboratorna diagnostika- laktatova acidoza

-MR- nekrotické loziska



PREJAV OCHORENIA,
DIAGNOSTIKA, LIECBA

PREJAVY:
HnacCka, opakované zvracanie
Problémy s prehitanim a sanim
Ubytok vahy a neprospievanie
Kojenec- uplakany, viac podrazdeny
Generalizované krc¢e, tras
Porucha psychomotorického vyvoja
Hypotonia, dystonia, ataxia

Postihnutie oCnych svalov (mimovolné
pohyby)

ZvacSenie srdcového svalu az srdcové
zlyhanie

Postihnutie perifernych nervov (neuropaticka
bolest koncatin)

Postihnutie pluc — najCastejSia priCina smrti
DIAGNOSTIKA:

Po prejaveni typickych priznakoch nutné
dokazanie konkretnej mutacie geneticky a
laboratorne

LIECBA:

Vzacgne ochorenie, ktoré nie je mozne lieCit. K

predlzeniu zivota je dblezita Specialna dieta-

RIO urceni konkrétnej metabolickej poruchy.
utny individualny pristup



ZDROJE

http://www.priznaky-projevy.cz/neurologie-neurochirugie/leighuv-syndrom-
priznaky-projevy-symptomy

https://www.wikiskripta.eu/w/Mitochondrialni onemocnéni

https://en.wikipedia.org/wiki/Leigh disease

http://www.orpha.net/consor/cqi-bin/OC Exp.php?Ing=EN&EXxpert=506
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