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Charakteristika

* Neurologické onemocnéni, dédicné autosomalné dominantnim zptisobem

* Nastup se obvykle projevi mezi deseti a dvaceti lety, nicméné nejrangjsi pripad byl
diagnostikovan ve veku sedmi, postupem casu se pocatecni ptiznaky zhotsuji a
objevuji se 1 nové priznaky

* Tento syndrom byl poprvé objeven na pocatku padesatych let americkymi
neurology P. Flynnem a Robertem B. Airdem, ktefi analyzovali jeden rodovy vzorec
dédicnosti tohoto onemocnéni, celkem se onemocnéni projevilo u 10 osob z 5
generaci této rodiny

* Neni znamy presny mechanismus, pravdépodobne¢ je pfitomen defektni enzym,
ktery je zahrnut v neuroektodermalni tkanové slozce




Priznaky

* Onemocnéni je charakterizovano demenci v raném veku , ataxie , svalové
ztraty, atrofie kize a abnormality oci. Navic pacientt maji potencial k nastupu
fady dalSich pfibuznych pfiznak, jako jsou: katarakta , retinitis
pigmentosa, myiopatie (kratkozrakost), napadny zubni kaz , periferni
neuropatie (poskozeni periferntho nervu), hluchota , svalova a kloubni

ztuhlost

* 'Tyto projevy jsou do znacné miry podobné se syndromy Werner, Refsum a
Cockayne




Diagnosa

Diagnostika je zalozena na rozpoznavani jednotlivych pfiznakd, napadna
jsou zmena na kostfe, dale pak rozvijici se uplna hluchota a ocni vady




L.écba

* Pouze tlumeni pfiznakd, neni mozné nemoc zcela vylécit

* Genova terapie je v budoucnu moznosti uplného uzdraveni
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