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Definice

» Vrozenad izolovand porucha transportu neutrainich aminokyselin strevni
sliznici a rendlnimi fubuly podminénd defektem specifického fransportnino
genu pro tyto aminokyseliny na 2. chromozomu

» Deédicnost — autozomdiné recesivni -> mnoho prenasecu

» Predevsim narusen metabolismus aminokyseliny tryptofanu

» Hartnup — jméno rodiny, u které Iekari londynskych nemocnic zjistili v olbbdobi
por. 1951 dosud nepopsanou déedichou metabolickou chorobu




Priznaky

» Prevdznd ¢ast pacientl je bez prfiznaky, u ostatnich se kolem 10. roku
objevuje kozni fotosenzitivita pelargoidni rash, chronické ekzémy. U
nékterych se rozvine infermitentni ataxie s iritabilitou, emociondini
instabilitou, ev. kombinovanad se suicidalnimi sklony




Diagnoza
» Diagndza je snadnéjsi u Cloveka s popsanymi priznaky, pokud v rodiné
mdme o Hartnupove chorobé informace.

» Pri vySetreni mocCi je mozné v moci zjistit zvysSenou koncentraci fryptofanu a
dalSich aminokyselin, které jsou ledvinami nadmeérné vyluCovane.

» Definitivni prukaz diagndzy je mozny genetickym vysetrenim.




V 4 A4

LEeCbOo

» Dieta - predevsim zdroje niacinu (Cervené maso, ryby, dribez,...)

» Vitamin B komplex nebo niacin

» Omezit pobyt na slunci

®» Prognoza je velmi dobrd




