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Izhodišča
Nethertonov sindrom je avtosomno 
recesivno dedna genodermatoza z 
značilno eritrodermijo, povzročeno s 
patogenimi različicami (mutacijami) v 
genu SPINK5, ki vodijo v zmanjšanje 
inhibicije proteolitičnih encimov kože 
s strani proteina LEKTI. Vrsta mutaci-
je in preostalo izražanje proteina LEKTI 
sta lahko povezana z resnostjo klinične 
slike. Predstavljamo prvi opis kliničnih 
in genetskih značilnosti kohorte slo-
venskih bolnikov z Nethertonovim sin-
dromom, ki smo jih v preteklih 30 letih 
obravnavali v Univerzitetnem klinič-
nem centru v Ljubljani.

Material, preiskovanci 
in metode
Analizirali smo dokumentacijo bolni-
kov ter primerjali klinične slike, čas do 
postavitve klinične in genetske diagno-
ze in njihove genetske mutacije. Glede 
na stopnjo težav smo bolnike razvrstili 
v pet skupin. 

Rezultati
Predstavljamo 7 bolnikov z Netherto-
novim sindromom v starosti 4 mese-
ce do 30 let. Vsi bolniki so imeli v prvih 
petih letih življenja resno klinično sli-
ko. Slabše so pridobivali telesno maso, 
štirje pa so imeli v prvih mesecih hudo 
bakterijsko okužbo. 

Zaključki
Predvidevamo, da imajo bolniki z raz-
ličnimi homozigotnimi mutacijami 
gena SPINK5 heterogeno klinično sliko. 
V opisani kohorti imamo štiri bolnike s 
homozigotno mutacijo, dva bolnika s 
homozigotno mutacijo bližje NH2-kon-
cu proteina pa imata blažjo klinično sli-
ko. Najhujšo klinično sliko ima bolnica 
z intronsko mutacijo, ki vodi v razpad 
mRNK in popolno odsotnost izražanja 
proteina LEKTI.
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