Leukodystrofie

Leukodystrofie predstavuje skupinu geneticky podminénych chorob, které se projevuji morfologickymi zménami
bilé hmoty centralniho nervového systému. [

Pri¢inou leukodystrofii se ukazuji byt defekty gend, které kéduji rlizné enzymy, jejichz deficitem vznikne porucha
metabolismu ovliviiujici myelin (napr. poucha funkce peroxisom{ nebo defekt v metabolismu sfyngolipid().
Zakladni charakteristikou této skupiny onemocnéni je tedy dysfunkce myelinu. Myelin m{ze byt poskozen bud ve
smyslu demyelinizace, tedy ztraty normalné vytvoreného myelinu, a nebo dysmyelinizace, tedy ztraty myelinu
poskozeného. Jednoducha demyelinizace je typickd pro sudanofilni leukodystrofie (X-ALD, Pelizaeus-Merzbacherova
choroba). U dysmyelinizaci dochazi k ukladani abnormalnich lipidd do myelinové pochvy, ktera je defektni, a pfi
barveni se projevuje metachromazii (metachromatickd leukodystrofie).lt!

Leukodystrofie jsou v centru zajmu nékolika organizaci, patfi mezi né United Leukodystrophy Foundation (https://ulf
.org/), The Myelin Project (https://www.myelin.org/) a v neposledni radé Stennis Foundation for Leukodystrophies (h
ttp://www.stennisfoundation.org/VjUXZ/ZgOcZ/OegPd/web/).

Prehled leukodystrofii

Pelizaeus-Merzbacherova choroba

Cockaynuv syndrom

Alexandrova choroba

Canavanovej choroba

Krabbeho choroba

Metachromaticka leukodystrofie

Peroxisomalni leukodystrofie - adrenoleukodystrofie (ALD) - projevuje se progresivnim poskozenim
nejen mozku, ale i nadledviny.

1. X-vazana ALD (X-ALD)

2. Neonatalni ALD - (autozoméalné recesivni)
3. Refsumova choroba

4. Zellwegeruv syndrom!!]

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢clanky

= Peroxisomalni onemocnéni
= Peroxisomalni leukodystrofie
= X-vazana adrenoleukodystrofie

Externi odkazy

https://en.wikipedia.org/wiki/Leukodystrophies
http://www.stennisfoundation.org/VjuXZ/ZgOcZ/OegPd/web/
https://www.myelin.org/

https://ulf.org/
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