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I Definicia

» Restriktivna dermopatia je vzacna geneticka choroba

novorodencov, ktora je smrtelna. Patri medzi autozomalne
I recesivne gonodermatozy.

» Je charakterizovana velmi tenkou a krehkou kozou s
prasklinami a jazvami, spajajucimi sa do typickeho
dysmorfizmu tvare, mnohonasobnej artrogrypozy a fetalne;
akinézie sprevazanou plucnou hypoplaziu bez
neurologickych abnormalit.




Mechanizmus

* RD je spGsobena stratou génu
ZMPSTE?24, ktory koduje protein
. zodpovedny za
+... * Stiepenie farnesylovaného prelaminu A
| na zrely ne-farnezylovaného laminat
alebo mutaciou v gene LMNA. To vedie k
akumulacii farnezyl-prelaminu A na
jadrove] membrane.
Mechanisticky je restriktivna dermopatia
podobna
syndromu Hutchinson-Gilford progeria
(HGPS), ochoreniu, pri ktorom je
posledny krok pri spracovani lamiel
braneny mutaciou, ktora sposobuje
stratu miesta stiepenia ZMPSTE24 v
géne laminatu A.




DalSie priznaky a prognéza

* Typicke su zvacsene
fontanely, typicka tvar a
neforemnost klucnych kosti a
dlhych kosti

» Histologické abnormality
zahrnuju hyperplaziu,
zkeratinizovanu epidermis a
abnormality podkozneho tuku

» Choroba je neliecCitelna
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