DIJAGNOZE

ALPERSOVA
BOLEST

Alpersova bolest je progresivni,
neurorazvojni sindrom iscrpljivanja
mitohondrijskog DNK, koji
karakteriziraju tri istodobna klini¢ka
simptoma: psihomotorna regresija
(demencija), napadaiji i bolesti jetre.
To je autosomno recesivna bolest
uvzrokovana mutacijom gena za
mitohondrijsku DNK polimerazu
POLG. Bolest se javlja kod otprilike
jedne u 100.000 osoba. Veéina osoba
s Alpersovom bole3éu ne pokazuje
simptome pri rodenju i razvija se
normalno tjednima ili godinama
prije pojave simptoma. Dijagnoza
se utvrduje ispitivanjem gena

POLG. Simptomi se obi¢no javljaju
mjesecima prije nego $to uzorci tkiva
pokazu iscrplienost mitohondrijskog
DNK, tako da se ta testiranja

HRVATSKI

iscrplienosti ne mogu koristiti za ranu
dijagnozu.

Oko 80 posto osoba s Alpersovom
bole$éu razvija simptome u prve dvije
godine Zivota, a 20 posto razvija
simptome u dobi od 2 do 25 godina.
Prvi simptomi poremecaja obiéno

su nespecifiéni i mogu ukljucivati
hipoglikemiju uslijed osnovne bolesti
jetre, neuspjeh u napredovaniju,
encefalopatiju povezanu s infekcijom,
spasti¢nost, mioklonus (nehoti¢no
trzanje misiéa ili skupine misiéa),
napadaie ili zatajenje jetre. U analizi
likvora vidljiva je poveéana razina
proteina. Kortikalna sliepoéa (gubitak
vida zbog osteéenja podrudja
korteksa koji kontrolira vid) razvija se
u oko 25 posto sluajeva. Mogu se

javiti gastrointestinalna disfunkcija i
kardiomiopatija. Demencija je obi¢no
epizodna i Cesto je povezana s
infekcijom koja se dogodi dok osoba
boluje od druge bolesti. Napadaiji
mogu biti tedki za kontroliranje, a
nepopustljiivi napadaji mogu takoder
uvzrokovati razvojnu regresiju.

Poremeéaii sliéni Alpersovoj bolesti
bez bolesti jetre genetski su razliciti

i imaju drugadiji klini¢ki tijek. Manje
od jedne tredine osoba s fenotipom
,sliénim Alpersovoj bolesti” bez
bolesti jetre ima mutacije gena POLG.
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