/ellwegeruv syndrom




Zellwegeruv syndrom

» cerebrohepatorendini syndrom, peroxizomalni biogenetickd porucha,
» vrozend (autozomdalné recesivneé dedicnd) progresivni encefalopatie

» zpuUsobend redukci nebo deficitem peroxizomadlnich enzymU peroxizomdaini
nemoc s poruchou metabolismu velmi dlouhych fetézc mastnych kyselin

» postihuje fradu télnich systému vcetné nervového
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Priciny

» Podstatou je mutace v joakémkoliv z 12 genu fidicich sprdvnou funkci
peroxizomdlnich enzymu

» Ndsledkem této mutace je snizend funkce Ci Uplny deficit peroxizomU v
bunkdch mozku, jatrech a ledvin

» Peroxizomy jsou drobné nitrobunécné organely, které maiji vliv na bunécny
metabolismus - pomdahaji rozklddat mastné kyseliny a odbourdavat
skodliviny



Priznaky

» Nemoc se projevuje nizsi porodni vahou a ndslednym pomalym
pribyvanim na vaze

» Objevuiji se i rizné neurologické obtize - poruchy zraku, kiece, celkové
snizené svaloveé napéti

» Jatra nemocnych byvaiji zvétiend a vyrazem jejich narusené funkce muize
byt zloutenka

» Pritomna byvd mentdini retardace a poruchy prijimu potravy

» 7 anatomickych odchylek jsou pfitomné rizné abnormality obliceje -
ploché zdahlavi, vystouplé Celo, zplostely nos a mald dolni Celist.




Diagnostika

» Kromé& genetickych testU zahrnujicich sekvenci genU PEX se biochemické
testy ukdzaly jako vysoce Ucinné pri diagnostice Zellwegerova syndromu

» Pacienti se Zellwegerovym syndromem obvykle vykazuji zvysené mastné
kyseliny s velmi dlouhym retézcem ve své krevni plazmé



LECba a progndza

» Progndza: déti umiraji kolem 1. roku zivota

» V soucasnosti neni zndm zadny lék na léCbu Zellwegerova syndromu, ani
standardni IECba

» Infekce by mély byt chranény pred takovymi komplikacemi, jako
je pneumonie a respiracni potize.



Autlcszomal recessive Inheariaoancea
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