Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom

(Canalové-Smithlv syndrom, OMIM: 601859 (https://www.omim.org/entry/601859))
Je zplsoben mutaci v genu pro FAS nebo FAS ligand.

= FAS antigen neboli CD95 je kédovdn genem TNFRSF6, lokalizovanym v Useku 10g24.1.
= FAS ligand (CD95L) je kddovan genem TNFSF6 lokalizovanym na 1q23.

Syndrom se dédi autosomalné recesivné, ackoli ani autosomalné dominantni typ nelze Gplné vyloucit.
Klinické projevy

Mohou byt rlizné. V zdsadé dochazi k porucham apoptézy s rlznymi nasledky na celkovy stav organismu. Nastup
onemocnéni mUze byt jiz v prenatalnim obdobi stejné jako aZ po nékolika letech Zivota. Nej¢astéjsim projevem je
lymfoproliferativni syndrom, nej¢astéji doprovazeny splenomegalii. Hepatomegalie a zvétSeni lymfatickych
uzlin nejsou vzdy pritomny. Zmnozeni cirkulujicich lymfocytd neni konstantni, prevdzné zmnozené jsou B-
lymfocyty. T-lymfocyty infiltruji nékteré tkané (jde o tzv. dvojité negativni T-lymfocyty CD4- CD8-). DalSim typickym
projevem jsou autoimunitni reakce. Byla popsdna tvorba autoprotilatek proti burikdm hematopoetickych rad,

coz vyustuje v pripadnou trombocytopenii, neutropenii ¢i anemii. Imunodeficience jako primy projev
autoimunitniho lymfoproliferativniho syndromu vsak byva relativné vzacna.
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