Chédiakuav-Higashiho syndrom

Chédiakiv-Higashiho syndrom (CHS, OMIM: 214500 (https://www.omim.org/entry/214500)) je dedi¢né (AR
dedi¢nost) onemocnéni zplsobené mutaci genu LYST (lysosomal trafficking regulator, lokalizace 1942.1-q42.2).
Jak jiz ndzev napovida, produkt toho genu se Gcastni na formovani lyzosom{, predevsim ovliviiuje sloZeni jejich
obsahu, které je v pripadé mutace genu defektni. Lyzosomy i melanosomy jsou zvétSené (nékdy az do obrich
rozmér() a dysmorfické.

Defektni sloZzeni granul neutrofilnich granulocytd zplsobuje neuéinnost fagocytarniho mechanismu, coz
zplsobuje zvysenou vnimavost viéi uréitym infekcim, predevsim bakterialnim (hlavné Staphyloccocus
aureus) a mykotickym. Abnormalni granula jsou zodpovédna i za defekty T-lymfocytd a NK bunék. U rozvinutého
syndromu muze dojit k infiltraci tkani nasledkem lymfoproliferace.

Postizeni jedinci maji snizenou pigmentaci - kliZze je svétld a vlasy maji svétly az stribrny naddech. Pritomna je
fotofobie a zvysena citlivost na slune¢ni zareni. Pri¢inou jsou defektni granula melanocytd.
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Primarni imunodeficience
Neutropenie u déti
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