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Definícia
● Reštriktívna dermopatia je vzácna genetická choroba 

novorodencov, ktorá je smrteľná. Patrí medzi autozomálne 
recesívne gonodermatózy.

● Je charakterizovaná veľmi tenkou a krehkou kožou s 
prasklinami a jazvami, spájajúcimi sa do typického 
dysmorfizmu tváre, mnohonásobnej artrogrypózy a fetálnej 
akinézie sprevázanou pľúcnou hypopláziu bez 
neurologických abnormalít.



Mechanizmus

● RD je spôsobená stratou génu 
ZMPSTE24, ktorý kóduje proteín 
zodpovedný za 

● štiepenie farnesylovaného prelaminu A 
na zrelý ne-farnezylovaného laminát 
alebo mutáciou v géne LMNA. To vedie k 
akumulácii farnezyl-prelamínu A na 
jadrovej membráne. 

● Mechanisticky je reštriktívna dermopatia  
podobná 

●  syndrómu Hutchinson-Gilford progeria 
(HGPS), ochoreniu, pri ktorom je 
posledný krok pri spracovaní lamiel 
bránený mutáciou, ktorá spôsobuje 
stratu miesta štiepenia ZMPSTE24 v 
géne laminátu A.



Ďalšie príznaky a prognóza

●   Typické sú zväčšené 
fontanely, typická tvár a 
neforemnosť kľúčnych kostí a 
dlhých kostí

● Histologické abnormality 
zahrňujú hyperplaziu, 
zkeratinizovanú epidermis a 
abnormality podkožného tuku

● Choroba je neliečiteľná 
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