Tayova-Sachsova choroba

Tayova-Sachsova choroba (75D, GM2 gangliosiddza) patri mezi
autosomalné recesivné dédi¢nd onemocnéni. Jeji pribéh je zpravidla
casné letalni.

Vyskyt a dédicnost

Tato choroba je ve vétsSiné populaci vzacnd, vyjimku tvori ASkenazové
(stfedoevropska Zidovskda vétev). Choroba v této populaci postihuje
1:3 600! narozenych déti, kazdy 30.!Y dospély je heterozygotni pro
mutantni alelu.

Patogeneze

Pri¢inou choroby je defekt v genu HEXA, ktery kéduje lysozomalni
enzym hexozaminidazu-A. Ulohou enzymu je $tépit gangliosid Gy na
mensi ¢asti: gangliosid Gy a N-acetyl-D-galaktozamin. Gangliosid Gy
je komplex lipidd, ktery za normalnich okolnosti chrani nervové bunky
a izoluje je od okolnich vzruch(, ¢imz urychluje prenos nervovych
impulsl. Hexozaminidaza-A umozniuje jeho dynamickou obnovu.
Absence enzymu zplsobuje hromadéni Gy, na povrchu nervovych
bunék, dochdzi k blokaci jejich funkci a tim i k postupné degeneraci
nervového systému.

Klinicky obraz

Novorozenci jsou pfi porodu normalni, béhem prvnich mésicl Zivota se
objevuje hypersenzitivita na hlasité zvuky. Na sitnici oka se vytvari
¢ervena skvrna (dlsledek hromadéni gangliosid). Tyto pocatecni
symptomy nejsou casto registrovany rodici ani |ékarem. V rozmezi od
Sestého mésice do jednoho roku zivota dochazi k postupné
neurologické degeneraci. Rozviji se mentalni retardace, hluchota,
slepota a celkova ztrata kontroly télesnych funkci (paralyza). Béhem
druhého roku Zivota prestavaji byt jedinci schopni pohybu, trpi ¢astymi
infekcemi dychacich cest, které se pozdéji rozvijeji do chronické
podoby. Smrt obvykle nastadvé béhem tretiho az ¢tvrtého roku Zivota.

Klasifikace

= Infantilni TSD se objevuje mezi Sestym mésicem a Ctvrtym
rokem Zivota a je smrtelné. Jedna se o nejcastéjsi formu této
choroby, klinicky obraz byl popsén vyse.

= Juvenilni TSD je nejvzacné;jsi formou. Rozviji se mezi druhym az
desatym rokem Zivota. Pacienti maji naruseny pohybovy aparat,
motoriku a nemohou polykat (nebo obtizné). Smrt téchto
pacientd nastdva mezi patym a patnactym rokem Zivota.

= Adultni (pozdni) TSD se objevuje mezi 20-30. rokem Zzivota.
Jedinci maji zpravidla Spatné funkce pohybového Ustroji, maji
zpomaleny vyvoj a trpi na psychické poruchy, z nichz nejbéznéjsi
je schizofrenie. TSD v tomto obdobi Zivota neni smrtelna.

Postizeni jsou vétSinou upoutdni na vozik, psychické poruchy mohou byt tlumeny Nepostizeny

medikaci, coz umozfiuje vést relativné bézny Zivot.

Tresriova skvrna na sitnici
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Klasifikace a odkazy

MKN-10 E75 (https://mknl10.uzi
s.cz/prohlizec/E75)

MeSH ID D013661 (https://www
.medvik.cz/bmc/link.do
?id=D013661)

OMIM 272800 (https://omim.
org/entry/272800)
272750 (https://omim.
org/entry/272750)

orphanet ORPHA845 (http://ww
w.orpha.net/consor/cgi
-bin/Disease_Search.p
hp?Ing=EN&data_id=8
88)

MedlinePlus 001417 (https://medlin
eplus.gov/ency/article/
001417.htm)

Medscape 951943 (https://emedi
cine.medscape.com/ar
ticle/951943-overview)
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Diagnostika

Tayovu-Sachsovu chorobu diagnostikujeme pomoci cilené molekuldrné genetické

diagnostiky. Chorobu Ize diagnostikovat jiz v rdmci prenatalni diagnostiky z materialu /

ziskaného pomoci CVS ¢&i aminocentézy. Po narozeni provadime cilenou diagnostiku z RR R

periferni krve. &

Existuje také moznost preimplantacni genetické diagnostiky, ktera je vazana na in

vitro fertilizaci, kdy mdzeme vySetrit prislusny gen v blastomerach odebranych z

jednotlivych embryi. Nasledné se implantuji pouze embrya, kterd nejsou homozygotni = ) =3
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V soucasnosti neexistuje U¢inna terapie tohoto onemocnéni. Substitu¢ni |é¢ba (dodavani funkéniho enzymu) neni
bohuzel moznd, protoze enzym neprochazi hematoencefalickou bariérou.
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