Zellwegeruv syndrom

Téz nazyvany cerebrohepatorenadlni syndrom, peroxizomalni biogeneticka porucha, Zellwegerovské
spektrum. Jednd se o vrozenou (autozomdlné recesivné dédi¢nou) progresivni encefalopatii, kterou jako prvni
popsal Hans Zellweger roku 1964.

Pric¢ina

Podstatou je mutace v jakémkoliv z 12 genl (viz peroxin-1 (PEX1), peroxin-12 (PEX12)), tidicich spravnou funkci
peroxizomalnich enzymd{. Nasledkem této mutace je snizena funkce ¢i Uplny deficit peroxizomd v burikdch mozku,
jatrech a ledvin. Funkci peroxizom{ je katalyzovat preménu peroxidu na kyslik a vodu pomoci enzymu katalazy.
Diky ¢emuz degraduji mastné kyseliny s dlouhymi rfetézci a odbouravaji skodliviny.

Cetnost
Nejvice v Kanad& — 1:12 000 kontra nejméné v Japonsku — 1:500 000.[!!
Priznaky

Projevujici se jiz od narozeni morfologickymi i funkénimi odchylkami:

= kraniofacidlni dysmorfie (vysoké ¢elo, hypoplastické supraorbitalni oblouky, zplostély nos, mala mandibula,
velkd predni fontanela),

porucha zraku (glaukom, katarakta, nystagmus),

porucha sluchu,

mentalni retardace,

hepatomegalie spojena se snizenou funkci jater a naslednou zloutenkou,
postizeni funkce ledvin na zdkladé cystické dysplazie,

krece,

celkové svalovd hypotonie znemoznujici mobilitu a prijem potravy,
krvaceni v GIT,

zvysend hladina médi a zeleza v krvi.

Lécba a prognoza

Jedna se o vrozenou poruchu, tudiz neni mozné vyhnout se ji prevenci. V soucasné dobé neexistuje zadny lék.
Pouziva se pouze symptomatickd a podplrna léc¢ba.

Progndza: déti umiraji kolem 1. roku Zivota.[?!

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Peroxisomy
m Peroxisomalni onemocnéni
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