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Definicia a pricina

e fibrinoidna leukodystrofia

* velmi zriedkavé neurologické ochorenie bielej hmoty mozgovej, kedy
dochadza k poruche tvorby myelinu, a dalej k hromadeniu
bielkovinovych agregatov tzv. Rosenthalovych vlakien v astrocytoch

* Pricinou tohto ochorenia je mutacia génu GFAP kodujuceho glialny
fibrilarny kysly protein.

* Klinicky rozlisujeme typ | typicky pre deti do 4 rokov a typ Il
vyskytujuce sa u pacientov roznych vekovych skupin. Prejavy tejto
choroby postupne vyvijaju sa a vedu k smrti.



Diagnostika a terapia

* Najspolahlivejsim vysetrenim je DNA analyza vzorky krvi Ci steru bukalnej
sliznice a preukaz pritomnosti mutacie GFAP génu.

* Mozna je tiez biopsia mozgu a histologické vysetrenie ¢i magneticka
rezonancia, vysledny nalez vSak moéze svedcit aj o inych ochoreniach mozgu

(znizena hustota bielej hmoty,
dominantny predny lalok)

e Terapia je len symptomaticka a
podporna.

* Smrt do 10 rokov od prejavenia
symptomov

* 500 pripadov.




Typ |

* zastavenie rastu
* oneskoreny vyvoj niektorych fyzickych a psychickych zrucnosti

* nahle epizody nekontrolovatelnej elektrickej aktivity v mozgu
(zachvaty krcov)

* makrocefalia

* zvySena svalova stuhnutost, spasticita, obmedzenie hybnosti, ataxia,
vracanie,

* stazené prehltanie, kaslanie, dychanie Ci rozpravanie



Typ |l

e poruchy rastu ¢i psychomotorického vyvoja a zvacsenie hlavy sa
objavuju len velmi zriedka

* zvySena svalova stuhnutost, spasticita, obmedzenie hybnosti, ataxia,
vracanie,

 stazené prehltanie, kaslanie, dychanie ¢i rozpravanie



/droje

* http://ww.w.priznaky-projevy.cz/neurologie-
neurochirugie/alexandrova-choroba-fibrinoidni-leukodystrofie-
priznaky-projevy-symptomy

e http://www.ajnr.org/content/22/3/541
* http://geneticsdmedics.com/alexander-disease.html
* https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/5774/alexander-disease
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