FISH-EYE DISEASE
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Fish-eye disease

* vzacné autozomalni, recesivni genetické onemocnéeni

* Celkem zaznamenano asi 30 pripadu

* jedna ze dvou forem deficitu Lecitin cholesterol acyltransferasy
(LCAT deficiency)



&L*@}@.LL@T genu (16922.1), ktery kéduje lecitin
eSterol acylr erasu, jejiz funkce je katalyza formovani esteru
cholesterolu v'lipoproteinech

* Alfa-LCAT aktivita (aktivita LCAT v esterifikaci cholesterolu v HDL) je
narusena, ale beta-LCAT aktivita (aktivita LCAT v esterifikaci
cholesterolu v jinych lipoproteinech) zustava

* Znacny nedostatek HDL

* PoSkozena funkce enzymu se projevuje usazovanim lipid v rohovce,
proto ,rybi oko*



Diagnostika

* Prvotni diagnostika — zakaleni rohovky

* Definitivni diagnostika — molekularni genetické testovani LCAT
genu a funkcni analyza jeho produktu

* Prenatalni diagnostika



Terapie

* Symptomaticka

* Pfi vdZzném poskozeni zraku mUze byt nutna transplantace
rohovky



	Slide1
	Slide2
	Slide3
	Slide4
	Slide5

