Chronicka granulomatdézni choroba

Chronicka granulomatézni choroba: X-vazana

(CGD; OMIM: 306400 (https://www.omim.org/entry/306400))

Jde o X-vazanou primarni imunodeficienci zplsobenou mutaci CYBB genu (lokalizace Xp21.1), kédujiciho protein
NOX 2 (dFive oznacovany jako glykoprotein gp91P/9%). Ten je soucasti tzv. cytochromu b_o45 (téZ bssg), katalyticky
G¢inné ¢asti NADPH-oxidazy. NADPH-oxidaza hraje kli¢ovou roli pfi respira¢nim vzplanuti fagd, nebot produkuje
superoxid*2l, Je-li porusené tvorba superoxidu, nevznikaji ani dalsi reaktivni formy kysliku (peroxid vodiku,
kyselina chlornd aj.), které slouzi jako mikrobicidni agens fagd a podileji se na degradaci pohlcenych ¢astic. Navic
reaktivni formy kysliku maji vyznam i pro regulaci pH ve fagolyzosomech, takze jejich nedostatek mlize omezit i
aktivaci proteolytickych fagosomarnich enzym(. Defekt NADPH-oxidazy tak zplsobuje zna¢né oslabeni fagocytd,
které maji jen omezenou schopnost likvidovat fagocytovany material.

Snizena obranyschopnost se projevuje jiz od raného véku hnisavymi infekcemi. Zvysena citlivost je zejména
na mikroorganismy produkujici katalasu.

Terapie zahrnuje profylaktické podavani kotrimoxazolu a itraconazolu. V téZkych pripadech pripada v Gvahu
transplantace kostni diené.

Autosomalné dédic¢né formy

Chronicka granulomatézni choroba: autosomalné recesivni Typ 1

(CGD cytochrom b- pozitivni 1; OMIM: 233700 (https://www.omim.org/entry/233700))

Tato autosomalné recesivné dédi¢néa forma chronické granulomatézni choroby je zplsobena mutaci NCF1 genu
(lokalizace 7911.23). Produktem genu je podjednotka NADPH-oxiddzy p47-phox. Respira¢ni vzplanuti fagl opét
nenastava. Klinicky projev je podobny projevu ¢astéjsi, X-vazané formy.

Chronicka granulomatézni choroba: autosomalné recesivni Typ 2

(CGD cytochrom b- pozitivni 2; OMIM: 233710 (https://www.omim.org/entry/233710))

Dalsi autosomalné recesivné dédi¢na varianta chronické granulomatézni choroby je zplsobena mutaci v genu pro
dalsi podjednotku NADPH-oxidasy, p67-phox (gen NCF2, lokalizace 1g25).

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Primarni imunodeficience
= Fagocytéza
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