Xeroderma pigmentosum

Xeroderma pigmentosum (XP) je skupina onemocnéni, ktera jsou
heterogenné podminéna a dédi se autosomalné recesivné. Postizeni maiji
porusenou schopnost opravovat mutace, konkrétné maji vadny gen
zodpovédny za nucleotide excision repair (NER). Frekvence vyskytu v
Evropé je 1:2 000 000!

Typy XP

Vyskytuje se 7 typl XP (znacenych pismeny A-G), jejichz pricinou jsou
polovina vSech XP), méné Casté jsou D a F a zbylé tfi typy jsou vzacné.
Jesté se vyskytuje variantni XP, kterd je zplsobena vadnou DNA
polymerazou eta.
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Dité postizeno xerodermou pigmentosa

= Typ A[1] (https://www.omim.org/entry/278700) je zplsoben mutaci
genu XPA na dlouhém raménku 9. chromozomu. Obvykle se vyskytuje v Japonsku, jinde je mnohem méné
bézny.

= Typ B[2] (https://www.omim.org/entry/610651) je zplsoben mutaci genu ERCC3 na dlouhém raménku 2.
chromozomu.

= Typ C[3] (https://www.omim.org/entry/278720) je zplsoben mutaci genu XPC na kratkém raménku 3.
chromozomu. XPC je nej¢astéjsim typem u bélochd.

= Typ D[4] (https://www.omim.org/entry/278730) je zplisoben mutaci genu ERCC2 na dlouhém raménku 19.
chromozomu.

= Typ E[5] (https://www.omim.org/entry/278740) je zplsoben mutaci genu DDB2 na kratkém raménku 11.
chromozomu.

= Typ F[6] (https://www.omim.org/entry/278760) je zplsoben mutaci genu ERCC4 na kratkém raménku 16.
chromozomu.

= Typ G[7] (https://www.omim.org/entry/278780) je zplisoben mutaci genu ERCC5 na dlouhém raménku 13.
chromozomu.

= Variantni typ[8] (https://www.omim.org/entry/278750) je zplsoben mutaci genu POLH na kratkém raménku 6.
chromozomu.

Projevy XP

Nékteri postiZzeni jsou hypersenzitivni vici sluneénim paprsk@im a velice ¢asto a brzo se u nich vyvijeji koZni nadory.
Mohou se také objevit neurologické degenerace a projevy predc¢asného starnuti. Po vystaveni UV-zareni se na kdzZi
postizenych objevi popéaleniny nebo erytém. Castou pric¢inou smrti jsou jiz zminéné nadory (nejen kozni), ale také
neurodegenerace. Prevenci proti rozvoji malignit je minimalni vystavovani se UV-zareni. Disledkem dikladného
vyhybdani se slunecnimu zareni je nékdy nedostatek vitaminu D, proto je obc¢as nutné ho dodavat uméle.
Patogeneze

Plsobenim UV-zareni vznikaji poskozeni DNA (napr. thyminové dimery). Protoze u XP je systém NER nefunk¢ni kvl
vrozené mutaci, nedochazi k opraveé DNA a ziskané mutace pretrvavaiji.
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