Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Deficyt acylotransferazy lecytyno-cholesterolowe;j
(LCAT, Lecithin-Cholesterol Acyltransferase Deficiency)
Synonimy: Petnoobjawowy deficyt LCAT, Choroba Norum
Choroba Rybich oczu (FED, ang. Fish Eye Disease)
OMIM: 245900 - Petnoobjawowy deficyt LCAT, choroba Norum
136120 - Choroba Rybich Oczu
Orpha Kod: 650

ICD-10: E78.6

Etiologia, Podtoze genetyczne, Sposdb dziedziczenia.

ZespOt deficytu acylotransferazy lecytyno-cholesterolowej (LCAT) wynika z mutacji w genie LCAT.
LCAT bierze udziat w procesie estryfikacji cholesterolu na powierzchni czgsteczek cholesterolu o
duzej gestosci (HDL-C, ang. high density lipoprotein cholesterol). Warianty patogenne w genie
LCAT skutkujg zbyt niskg aktywnoscig enzymu co uniemozliwia powstanie prawidtowych
czgsteczek HDL-C i skutkuje ich szybkim metabolizmem i usuwaniem z surowicy krwi. Wystepujg
dwie izoformy enzymu LCAT - alfa i beta. W przypadku postaci petnoobjawowej nieaktywne sg
obydwie formy. W przypadku choroby rybich oczu - tylko forma alfa jest nieaktywna. Choroba
dziedziczona jest w sposob autosomalny recesywny.

Epidemiologia.

Zespot deficytu LCAT jest chorobg ultrarzadkg (czestos¢ wystepowania < 1 : 50 000). Doktadna
czestos¢ wystepowania nie jest znana.

Opis kliniczny.

Zespo6t deficytu LCAT obejmuje dwie postacie choroby: petnoobjawowy deficyt LCAT tzw. chorobe
Norum lub chorobe rybich oczu (FED, ang. Fish Eye Disease). W petnoobjawowym deficycie LCAT
oprocz rogowacenia rogowki wystepuje takze postepujacy zespét nerczycowy prowadzacy do
niewydolnosci nerek. Objawy pojawiajg sie czesto juz w pierwszej dekadzie zycia. W tagodniejszej




postaci objawy choroby prowadzgcg do postepujgcego rogowacenia rogdéwki, ale nie wystepuje
istotne uszkodzenie nerek. W obydwu postaciach choroby istnieje zwiekszone ryzyko
przedwczesnej choroby wiencowe;.

Diagnostyka

Deficyt LCAT, mozna podejrzewac przy obecnosci charakterystycznych objawow klinicznych i
niskich wartosciach cholesterolu HDL. Wskazana jest konsultacja i diagnostyka genetyczna. W
badaniu genetycznym mozna potwierdzi¢ obecnos¢ wariantow patogennych w genie LCAT.

Leczenie:

Obecnie nie ma specyficznej terapii dla zespotu deficytu LCAT. Leczenie jest objawowe.

Rokowanie: Rokowanie dla oséb z zespotem deficytu LCAT zalezy od postaci choroby. Osoby z FED
zwykle majg normalng dtugosc zycia. W przypadku petnoobjawowej postaci dtugos¢ zycia
wptywajg uszkodzenia narzgdowe, w szczegolnosci niewydolnos¢ nerek.

Wazne strony internetowe:

OMIM: https://www.omim.org/entry/2459007?search=245900&highlight=245900

https://www.omim.org/entry/136120?search=136120&highlight=136120

Strona Polskiego Towarzystwa Lipidologicznego https://ptlipid.pl

Osrodki eksperckie:

Poradnie kardiologiczne i poradnie leczenia zaburzen lipidowych. Wykaz dostepny na stronie:
https://gsl.nfz.gov.pl/GSL/GSL/ProgramyLekowe. Nalezy wyszukac ,Leczenie pacjentdéw z
zaburzeniami lipidowymi” i wskaza¢ wojewddztwo. Placowki te prowadzg program leczenia
hipercholesterolemii rodzinnej, jednak pracujg w nich lekarze majgcy doswiadczenie w leczeniu
réznych zaburzen lipidowych.




Lista lekarzy lipidologow akredytowanych przy Polskim Towarzystwie Lipdiologicznym (PTL):
https://ptlipid.pl/certyfikowani-lekarze-lipidolodzy/

Poradnie genetyczne. https://ptgc.pl/poradnie-genetyczne/pelna-lista-poradni-genetycznych/
(konsultacja genetyczna i diagnostyka molekularna)
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Zawarte informacje majg charakter ogdlny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, oméwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz. 1731)
lekarz ma obowigzek wykonywac zawodd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej,
dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chordb, zgodnie z
zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.




