Cexig Nel
. Demidova, E.G. Gusak

Nationale Medizinische Universitdt Charkiw
Intrazellulirer Lipidose (angeborene Storungen des Fettstoffwechsels)

Intrazellularer Lipidosen sind eine seltene Erkrankung, bei den verschiedenen
Abteilungen und System des Gehirns und der peripheren Nerven betroffen.
Zusammen mit schweren somatischen neurologischen Symptomen, haben die
Patienten erhebliche psychische Probleme.
Die Krankheit manifestiert sich vor allem in einem frithen Alter. Sie haben einen

schweren Verlauf und fihren schnell zum Tod.

Intrazelluldren Lipoidose verursacht Defekte von lysosomale Enzyme, die beim
Abbau der molekularen zelluldren Verbindungen beteiligt, durch die bestimmte Stoffe

in den Lysosomen anreichern, was schlieBlich zum Zelltod fiihrt.

Trotz der Seltenheit dieser Erkrankungen und kleinen Lebenserwartung der
Patienten, untersucht intrazellulire Lipoidose mit biochemische Seite genauer, als
andere erbliche Erkrankungen des Nervensystems. Die Struktur des Hirngewebes
besteht aus Neutralfetten und Sphingolipide. Die Umwandlung eines Lipids in einem
anderen erfolgt mit Helfen bestimmte Enzyme. Zur gemeinsam Lipidose gehoren

Niemann-Pick-Krankheit, Gaucher und Tay-Sachs-Krankheit.

Niemann-Pick-Krankheit. Bei dieser Krankheit akkumuliert sich Sphingomyelin
in den Zellen des Gehirns und der inneren Organe aufgrund der Abwes enheit

Sphingomyelinase oder bei Reduktion ihre Aktivitét.
Es gibt drei Formen der Krankheit.

Typ A - der hirteste Typ, der bei Sduglingen beginnt und wird durch eine Vergrof3erung
der Leber und der Milz (Hepatosplenomegalie) und eine zunehmende Schadigung des

Nervensystems gekennzeichnet.



Typ B enthilt Hepatosplenomegalie, Wachstumsverzogerung und die Stérung der
Lungenfunktion mit hdufigen Lungeninfektionen. Weitere Parameter sind eine erhohte
Fett- und Cholesterinspiegel, niedrige Thrombozytenzahl (Thrombozytopenie). Die

Patienten iiberleben in der Regel bis ins Erwachsenenalter.

Typen A und B werden durch Mutationen des Gens lysosomale saure

Sphingomyelinase (SMPD1) verursacht.

Typ C ist in der Kindheit manifestiert. Die Patienten haben folgenden Symptome:
schwere Lebererkrankungen, Atemproblemen, Entwicklungsverzogerung,
Krampfanfille, erhohter Muskeltonus (Dystonie), Beeintrachtigung der Koordination
der Bewegung, Erndhrung und Bewegung des Auges in der vertikalen Ebene. Die

Patienten tiberleben bis ins Erwachsenenalter.

Morbus Gaucher. Die Krankheit wird durch Mangel des Enzyms
Glucocerebrosidase verursacht, die in vielen Geweben zur Akkumulation von

Glucocerebrosid fiihrt. Die Experten orten drei Arten von Gaucher-Krankheit.

Typ | ist die hdufigste Form der Krankheit. Einige Patienten haben keine Symptome,
wihrend andere schwere Symptome entwickeln kann, das Gehirn und das

Nervensystem ist nicht betroffen.

Typ Il ist ein neuronopathischen infantile Form. Neurologische Komplikationen
(schwere Krampfanfille, Hypertonus, Apnoe, schwere mentale Retardierung)
manifestieren bis 6 Monate. Symptome sind Hepatosplenomegalie, umfangreiche
progressive  Hirnschdden, Augenmotilitdtsstorungen, Spastik, Krampfanfille,

Gliedersteifigkeit.

Typ Il kann in der Kindheit, und Erwachsene beginnen. Das erste neurologische
Symptom ist in der Regel oculomotor Apraxie, eine Aufschliisselung der oculomotor
Funktionen. Wenn die Krankheit fortschreitet, schlieBt sich Ataxie, Spastik und
Demenz. Zusammen mit Hepatosplenomegalie am pathologischen Prozess beteiligt
und andere Organe und Systeme. Splenomegalie ist schmerzlos und wird in der Regel

durch Zufall entdeckt. Die Patienten iiberleben zu Jugend und Erwachsenenalter.



Tay-Sachs-Krankheit. Das ist eine seltene Erbkrankheit mit autosomal-rezessive
Vererbung, die das zentrale Nervensystem wirkt (Gehirn und Riickenmark, sowie
Meningealmembranen). Das Kind mit Tay-Sachs-Krankheit haben keine Symptome
bei der Geburt. Die Symptome beginnen im 3-6 Monate des Babys Leben zu
erscheinen. Defekt entwickelt sich als Folge von Hirnschiden und Nervenzellen
aufgrund der Ansammlung von Lipidverbindungen. Das erste charakteristische
Symptom der Krankheit bei Kindern ist ein roter Fleck auf der Netzhaut. Mit der Zeit
bei einem Kind mit Tay-Sachs-Krankheit, den Gesundheitszustand verschlechtern. In
Zukunft ist es Blindheit, geistige Retardierung, Lihmungen. Dariiber hinaus kann es
zu Problemen mit Schluckreflexe, Atemnot sein. Die Kinder mit dieser Erkrankung
leben selten bis zu 5 Jahren. Derzeit ist die Krankheit nicht heilbar. Die medizinische

Versorgung ist auf die Linderung der Symptome reduziert.

Zusammenfassung

Intrazelluldrer Lipidosen sind eine seltene Erkrankung, bei den verschiedenen
Abteilungen und System des Gehirns und der peripheren Nerven betroffen.
Intrazelluldren Lipoidose verursacht Defekte von lysosomale Enzyme. Zur gemeinsam
Lipidose gehoren Niemann-Pick-Krankheit, Gaucher und Tay-Sachs-Krankheit. Bei
Niemann-Pick-Krankheit akkumuliert sich Sphingomyelin in den Zellen des Gehirns
und der inneren Organe. Die Morbus Gaucher wird durch Mangel des Enzyms
Glucocerebrosidase verursacht, die in vielen Geweben zur Akkumulation von
Glucocerebrosid flihrt. Das Tay-Sachs-Krankheit ist eine seltene Erbkrankheit mit

autosomal-rezessive Vererbung, die das zentrale Nervensystem wirkt.

Stichworte: Lipidosen, Erkrankung, Enzyme, Nervensystem Niemann-Pick-
Krankheit, Morbus Gaucher, Tay-Sachs-Krankheit.



AHHOTALUA

BHYTpUKIIETOUHBIE JIMIMHUIO36I SBISIOTCS PEIKUMHU 3a00JICBaHUSIMHU, KOTOPHIE
BJIMSIIOT HA Pa3HbIE OT/EIIbI U CUCTEMbI FOJIOBHOTO MO3ra U Nepu(peprUueCcKIX HEPBOB.
BHyTpuKIeTOUHbIE JTUMUA036I BO3HUKAIOT BCIEACTBUE NE(HEKTOB JIM30COMATBHBIX
dbepmenToB. K Hanbosee pacrpocTpaHeHHBIM JUITUA03aM OTHOCSIT 00Jie3Hb HuManHa-
[luka, Tome wu Tes-Cakca. Ilpu Oonesnu Humanna-Tluka chunromuenvn
HAKAIUIMBAETCS B KJIETKAaX IOJOBHOTO MO3ra U BHYTPEHHHX OpraHoB. bose3ns ['omre
oOycioBneHa naeuiuToM ¢GepMeHTa TIIIOKOLEepeOpo3nIa3bl, YTO NPHUBOJUT K
HaKOTUICHUIO BO MHOTMX TKaHsIX Titokonepeoposuaa. bonesns Tes-Cakca - 310 peakoe
HACJICJICTBEHHOE 3a00JIEBaHUE C AyTOCOMHO-PEIIECCUBHBIM HACJIEIOBAHUEM, MIPH

KOTOPOM IIOPAXKACTCs HEPBHAA CUCTCMaA.

KiroueBsble cjioBa: JINTIM 0361, 6OH€3HL, (1)epM€HTI>I, HCPBHAA CUCTCMA, 003€e3Hb

Humanna-IInka, 6one3ns ['omre, 6ose3ns Tes-Cakca.
AHoOTaIA

BHYTpIIIHBOKIITHHHI JTIM1A03H € PIAKICHUMH 3aXBOPIOBAHHIMM, SIK1 BITUBAIOTh
Ha PI3HI BUYIUIM 1 CHCTEMH TOJOBHOTO MO3Ky 1 Tlepu(epruyHHX HEpPBIB.
BHYTpIIIHBOKTITUHHI JIIMIJI034 BUHUKAIOTh BHACHIJOK JAE€(PEKTIB J130COMaTbHUX
dbepmenTiB. J[o HaNOUIBII MOMMPEHUX diMiA031B BiAHOCATH XBopoOy Himana-Ilika,
l'ome 1 Tes-Cakca. IIpu xBopo61 Himana-Ilika cdiHromienin HaKONMUYYETHCS B
KJIITUHAX TOJOBHOTO MO3KY 1 BHYTpIIIHIX opraHiB. XBopoOa ['ome oOymoBieHa
AepinuToM (EepMEHTy TIIIOKOoLepeOpo3uaa3u, U0 MPU3BOJIUTH 10 HAKONUYEHHS Y
0araThoX TKaHMHaX IIrOKo1epeOpo3uiiB. XBopoba Tes-Caxkca - 11e piJIkiCHE CIIaJIKOBe
3aXBOPIOBaHHS 3 ayTOCOMHO-PEIIECUBHUM YCHAIAKyBaHHSIM, MPH SKOMY BPaXKaeTbCs
HEPBOBA CUCTEMA.

Kuarw4oBi cioBa: nminigo3u, xBopoOa, pepMeHTH, HEPBOBA CUCTEMA, XBOpobOa

Himana-ITika, xBopo6a I'omre, xBopoba Tes-Cakca.






