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KLJU^NE BESEDE: Chédiak-Hi gas hi jev sin drom, kli ni~ ni opis, diag no za, genet sko sve to va nje, zdrav lje nje

Za Chédiak-Hi gas hi jev sin drom je zna ~il na raz li~ na stop nja o~e sno-ko` ne ga albi niz ma, pona -
vlja jo ~e se oku` be, pogo ste krva vi tve in raz li~ ni nevro lo{ ki izpa di. Je red ka avto som no rece -
siv no dedo va na bole zen. Zdrav lje nje teme lji na pre sa di tvi krvo tvor nih mati~ nih celic, ki popra vi
imu no lo{ ke in hema to lo{ ke okva re, ven dar o~e sno-ko` na in nevro lo{ ka simp to ma ti ka vztra -
ja ta. Nez drav lje ni bol ni ki umre jo zara di hudih bak te rij skih oku`b ali raz vi je jo tako ime no -
va no pos pe {e no fazo lim fo pro li fe ra tiv no sti.

ABSTRACT
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Chédiak-Higashi syndrome is characterized by varying degrees of oculocutaneous albinism,
recurrent infections, bleeding disorders and variable neurological involvement. It is a rare
autosomal recessive disorder. The treatment consists of bone marrow transplantation, which
corrects the immunologic and hematologic defects. Nevertheless, oculocutaneous and neu-
rological changes persist. Untreated patients die as the result of bacterial infections or deve -
lop »accelerated phase« lymphoproliferation.
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UVOD
Chédiak-Hi gas hi jev sin drom (CHS) (v podat -
kov ni zbir ki bolez ni Onli ne Men de lian Inhe -
ri tan ce in Man kot OMIM#214500) je prvi~
opi sal Beguez-Ce sar leta 1943 pri treh soro -
dnih otro cih, ki so ime li ena ko kli ni~ no sli ko
nev tro pe ni je in nenor mal na zrn ca v lev ko ci -
tih (1). Stein brick je poro ~al o {e enem pri me -
ru leta 1948 (2). Kuban ski hema to log Chédiak
je poro ~al o po dob nem pri me ru leta 1952.
Leta 1954 je japon ski pedia ter Higas hi poro -
~al o vr sti pri me rov bol ni kov, pri kate rih je
na{el pomanj ka nje mie lo pe rok si da ze v zrn -
cih nev tro fil cev (3, 4).

CHS je red ka avto som no-re ce siv na bole -
zen, za kate ro so zna ~il ni o~e sno-ko` ni albini -
zem, ponav lja jo ~e se bak te rij ske oku` be zara di
okva re aktiv no sti narav nih celic ubi jalk
(angl. na tu ral kil ler cells, NK), T-ce li~ ne cito -
tok si~ no sti, kemo tak se in ubi ja nja bak te rij
z gra nu lo ci ti in mono ci ti, napre du jo ~e nevro -
lo{ ke okva re in pri sot nost veli kih, lizo somom
podob nih orga ne lov v ve ~i ni celic, ki vse bu -
je jo zrn ca in pogo ste krva vi tve (5–8). Nenor -
mal na zrn ca so navad no vid na v krv nih
lev ko ci tih in v lev ko ci tih kost ne ga moz ga, {e
poseb no pa v gra nu lo ci tih in v me la no ci tih
(9, 10). Dru ge kli ni~ ne zna ~il no sti za CHS so
sre br ni las je, preob ~ut lji vost na svet lo bo,
hori zon tal ni in rota tor ni nistag mus ter hepa -
tos ple no me ga li ja.

Prib li` no 85 % bol ni kov raz vi je tako ime -
no va no »pos pe {e no fazo«, v ka te ri pri de do lim -
fo pro li fe ra tiv ne infil tra ci je pred vsem ko st ne -
ga moz ga in reti ku loen do te lij ske ga siste ma,
lah ko pa tudi do sko raj vseh orga nov in organ -
skih siste mov (11). Za to fazo so zna ~il ne viso -
ka vro ~i na, zla te ni ca, hepa tos ple no me ga li ja,
lim fa de no pa ti ja, pan ci to pe ni ja in krva vi -
tve (12). Temelj za diag no zo je pojav nenormal -
nih orja{ kih zrnc v nev tro fil cih, ki so perok -
si da za pozi tiv ni (9, 10). Bole zen je pov zro ~e na
z mu ta ci jo v genu CHS1/LYST, ki se naha ja
na kro mo so mu 1, posle di ca ~esar je mote -
na mor fo lo gi ja in delo va nje lizo so ma (8, 11,
13–15). Natan ~en pomen pro tei na CHS1 je
nepoz nan, ven dar ga zad nje razi ska ve bolje
opre de lju je jo. Imel naj bi vlo go pri urav na va -
nju pro me ta vezi kul in lizo so mal ni veli ko sti
(8, 16, 17). Milej {i feno tip bolez ni se poja vi
pri bol ni kih, ki nosi jo samo eno to~ kov no

muta ci jo, kar pov zro ~i del no aktiv nost CHS1.
Bol ni ki s huj {o feno tip sko obli ko CHS ima jo
navad no bolj okvar jen ali odso ten gen CHS1.
Ve~ ja kot je okva ra lizo so ma, huj {e so oku` -
be pri bol ni kih (8, 11, 14). Tako ime no va na
»pos pe {e na faza« je naj huj {a kli ni~ na obli ka
bolez ni in ogro ̀ a `iv lje nje zara di viso ke sto -
pnje oku`b in krva vi tev (11, 12, 18). Zdravlje -
nje s kor ti ko ste roi di in eto po zi dom je poka -
za lo rezul ta te pre hod ne remi si je, ven dar so
pono vi tve pogo ste in zdrav lje nje s pre sa di tvi -
jo krvo tvor nih mati~ nih celic (KMC) je edi -
no kon~ no zdrav lje nje (12, 18). Uspeh zdrav -
lje nja s pre sa di tvi jo KMC je odvi sen od sta tu sa
bolez ni pred pre sa di tvi jo. Zdrav lje nje je
uspe{no, ~e bol nik pred pre sa di tvi jo {e ni bil
v »pos pe {e ni fazi« bolez ni (18). O~e sno-ko` -
na in nevro lo{ ka simp to ma ti ka vztra ja ta kljub
pre sa di tvi (14).

KLINI^NA SLIKA
Na rav ni potek bolez ni

Del ni o~e sno-ko` ni albi ni zem

Po manj ka nje pig men ta je spre men lji vo in lah -
ko vklju ~u je lase, ko`o in o~i. Pri kla si~ nih obli -
kah CHS so las je sre brn ka sti. Pomanj ka nje
pig men ta v ko ̀ i ni jasno vid no, razen v pri -
mer ja vi s tem nej {o pig men ta ci jo ~la nov dru -
`i ne. Pomanj ka nje pig men ta v  {a re ni ci je
zdru ̀ e no s po manj ka njem pig men ta v mre` -
ni ci in nistag mu som. Vid niha od nor mal nega
do del no okvar je ne ga. Pig ment ni skup ki v la -
seh so navad no vid ni pod svet lob nim mikro -
sko pom (5, 8, 19, 20).

Imun ska pomanj klji vost

Po go ste oku` be navad no nasto pi jo ̀ e v otro -
{tvu in so hude. Naj po go stej {e so bak te rij ske
oku` be, pogo sti pov zro ~i te lji so sta fi lo ko ki in
strep to ko ki. Prav tako se poja vi jo viru sne in
gli vi~ ne oku` be. Naj po go stej {e so oku` be ko`e
in dihal nih poti. Novej {i podat ki govo ri jo o pe -
rio don ti ti su kot posle di ci imun ske pomanj klji -
vo sti. Bol ni ki z nez na ~il nim CHS so lah ko brez
anam ne ze hudih oku`b (5–7, 20–27).

Nag nje nost h kr va vi tvam

Kli ni~ ne obli ke so navad no mile in se ka`e -
jo kot krva vi tve iz nosu, sluz ni~ ne krva vi tve
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in nag nje nost k pod plut bam. Krva vi tve pri
CHS so lah ko nepo memb ne in ne potre bu je -
jo zdrav ni{ kih pose gov. Te`a ve s kr va vi tva mi
naj ne bi pov zro ~a le bol ni ko ve zaskrb lje no -
sti (5, 8, 20, 28).

Pos pe {e na faza Chédiak-Hi gas hi je ve ga
sin dro ma

Po ja vi se pri 85 % bol ni kov s CHS in to v ka -
te rem koli sta rost nem obdob ju. Kli ni~ no se
poja vi jo vro ~i na, lim fa de no pa ti ja, hepa tos ple -
no me ga li ja, sla bo krv nost, nev tro pe ni ja in
v~a sih trom bo ci to pe ni ja. Pri za de ti so lah ko vsi
orga ni ali organ ski siste mi. Spr va so razi -
skoval ci misli li, da gre za malig no obo le nje,
podob no lim fo mu, danes pa je zna no, da gre
za hemo fa go cit no lim fo hi stio ci to zo, ki se
ka`e z ve~ or gan sko pri za de tost jo. Pos pe {e na
faza in nje ni zaple ti so naj po go stej {i vzrok smr -
ti pri CHS. Kako ta faza nasta ne, osta ja nez -
na no. Oku` ba z vi ru som Epstein-Barr je ena
izmed mo` no sti, ki naj bi pov zro ~i la pos pe -
{e no fazo, ven dar pra vih doka zov {e ni. Prav
tako naj bi pos pe {e no fazo pov zro ~i la odso -
tnost celic NK (11, 12, 18).

Ne vro lo{ ka obo le nja

Kljub uspe {ne mu izi du imu no lo{ ke in hema -
to lo{ ke simp to ma ti ke pri pre sa di tvi KMC pa
se pri CHS poja vi jo nevro lo{ ka obo le nja, ki so
napre du jo ~e nara ve in se ne popra vi jo kljub
pre sa di tvi KMC. Nevro lo{ ka obo le nja so
podob na pri vseh obli kah CHS, tudi pri ne -
zna ~il nih. Zna ~il ni so tre mor, niz ka spoznav -
na spo sob nost, mot nje rav no te` ja, atak si ja,
odsot nost tetiv nih ref lek sov ter moto ri~ ne in
sen zo ri~ ne nevro pa ti je (5, 7, 8, 14, 29, 30). Tar -
di eu s so de lav ci je leta 2005 obja vil razi ska -
vo, v ka te ri so pri 11 bol ni kih s CHS, ki so jim
uspe {no pre sa di li KMC pred 20 leti, pri mer -
ja li nevro lo{ ka obo le nja s  ti sti mi bol ni ki
s CHS, ki jim KMC niso pre sa di li. Ugo to vi li
so, da so nevro lo{ ka obo le nja napre du jo ~e
nara ve pri obeh sku pi nah in se med seboj ne
raz li ku je jo. Avtor ji se stri nja jo, da nevro lo{ -
ke okva re izha ja jo iz dol go tra ja jo ~e, napre -
du jo ~e bolez ni in ne iz nevro tok si~ ne ga u~in -
ka pre sa di tve KMC ali pos pe {e ne faze. Ta dva
dejav ni ka nista ver jet na, ker kljub nevro lo{ -
kim okva ram ni zna kov sistem ske ga izra ̀ a nja
hemo fa go cit ne ga sin dro ma ali tok si~ no sti

zara di pre sa di tve KMC ali pri dru ̀ e nih nenor -
mal no sti v mo` gan sko-hrb te nja~ ni teko ~i ni,
ki bi kaza la na tak vzrok. Nevro lo{ ke okva re
tako naj ver jet ne je nasta ne jo zara di neneh ne -
ga dol go tra ja jo ~e ga napre do va nja lizo som ske
okva re v ne vro nih in celi cah gli je. Natan~ ni
meha niz mi pa osta ja jo nepoz na ni (31, 32).

Nez na ~il ni feno ti pi

Do lo ~en, {e nez nan dele` bol ni kov s CHS ima
nez na ~il no ali bla go feno tip sko obli ko, ki pogo -
sto osta ja neo pa ̀ e na. Last no sti nez na ~il ne
obli ke so nasled nje (8, 11, 14):

• odsot nost o~e sno-ko` ne ga albi niz ma,
• nez na ~il ne oku` be ali hude oku` be v otro{ -

tvu, ki izzve ni jo do odra slo sti,
• zmanj {a no {te vi lo trom bo ci tov z bla gi mi

krva vi tva mi in
• napre du jo ~e nevro lo{ ke mot nje, ki so opi -

sa ne zgo raj.

Po ve za va geno tip-fe no tip

Kli ni~ ni feno ti pi CHS so pove za ni z mo le ku -
lar nim geno ti pom. Raz li~ ni kli ni~ ni feno ti pi
CHS kore li ra jo z mo le ku lar ni mi geno ti pi;
muta ci je z iz gu bo delo va nja (angl. loss of func -
tion) pro tei na, ki ga kodi ra LYST, so zdru ̀ e -
ne s hudo obli ko CHS, ki se poja vi zelo zgo daj
v ̀ iv lje nju, z zna ~il ni mi smrt ni mi oku` ba mi
in hemo fa go cit no lim fo hi stio ci to zo, med tem
ko so muta ci je gena LYST z iz gu bo smi sla pro -
tei na (angl. mis sen se) bla` je, CHS se poja vi
kasne je v `iv lje nju s po ~a si napre du jo ~i mi
nevro lo{ ki mi okva ra mi ali z za ~et kom v pu -
ber te ti z oku` ba mi, ven dar brez hemo fa go -
cit ne lim fo hi stio ci to ze (11, 14, 33). Natan~ ne
razi ska ve fibrob la stov in mela no ci tov pri bol -
ni kih s CHS z raz li~ ni mi kli ni~ ni mi feno ti pi
so poka za le pale to pove ~a nja zno traj ce li~ nih
zrnc pri raz li~ nih celi~ nih tipih CHS (14).

Raz {ir je nost

Od leta 1989 do leta 1999 je bilo v li te ra tu ri
objav lje nih nekaj ve~ kot 200 pri me rov bol -
ni kov. Natan~ no raz {ir je nost je te` ko oce niti,
saj so lah ko posa mez ni pri me ri opi sa ni ve~ -
krat, po dru gi stra ni pa tisti bol ni ki z milo obli -
ko bolez ni niso vsi pre poz na ni in pred stav lje ni
v li te ra tu ri (5).
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DIAGNOZA
Kli ni~ na diag no za

Na diag no zo CHS pomi sli mo pri bol ni kih
z enim izmed nasled njih zna kov (5–10, 14,
19–27, 29, 30, 34, 35):

• Del ni o~e sno-ko` ni albi ni zem: pomanj ka -
nje pig men ta v ko ̀ i in laseh, ki se lah ko
ugo to vi ob rojs tvu pri rutin skem pre gle du.
Za pre poz na vo in diag no zo zmanj {a nja pig -
men ta v {a re ni ci, ki se ka`e kot {are ni~ na
tran si lu mi na ci ja, je potre ben celost ni oftal -
mo lo{ ki pre gled. Pri dru ̀ e na sta lah ko
tudi so~a sen nistag mus in zmanj {a na pig -
men ta ci ja mre` ni ce.

• Orja{ ki vklju~ ki v  lev ko ci tih: pri sot nost
orja{ kih vklju~ kov v po li mor fo nu klear nih
nev tro fil cih in manj krat v lim fo ci tih je naj -
za nes lji vej {i diag no sti~ ni kli ni~ ni kri te rij za
CHS, ven dar se ga lah ko spre gle da pri rutin -
skem pre gle du krv ne sli ke. Pomemb no
je, da je odvzet in pre gle dan vzo rec krvi iz
peri fe ri je.

• Imun ska pomanj klji vost: pozor ni smo na
anam ne zo oku`b, {e poseb no bak te rij skih
oku`b ko`e in dihal.

• Milej {a obli ka pogo stih krva vi tev.
• Nevro lo{ ki izpa di: nevro lo{ ki izpa di so

spre men lji vi, vklju ~u je jo pa upad spoz nav -
nih spo sob no sti, peri fer no nevro pa ti jo,
atak si jo in par kin so ni zem. Simp to mi se
lah ko poja vi jo kadar koli od otro{ tva do
zgod nje odra slo sti.

Ker je za diag no zo CHS naj za nes lji vej {i dokaz
orja{ kih vklju~ kov v lev ko ci tih, naj bi kom bi -
na ci ja kate re ga koli zgor nje ga poja va vodi la
k do ka zo va nju orja{ kih vklju~ kov v pe ri fer ni
krvi.

Te sti ra nje

Na perok si da zo pozi tiv ne orja{ ke vklju~ ke
vidi mo pri bol ni kih s CHS v lev ko ci tih, mega -
ka rio ci tih in dru gih pre kur zor skih celi cah
v kost nem moz gu. Pri sot nost orja{ kih vklju~ -
kov v lev ko ci tih v pe ri fer ni krvi je tre nut no
edi ni vero do sto jen histo lo{ ki test za potr di -
tev diag no ze CHS (9, 10).
Diag no zo CHS pod pi ra jo tudi (5–10, 19):

• Celi ce NK so ve~i no ma v nor mal nem {te -
vi lu, ven dar z manj {o aktiv nost jo.

• Nev tro pe ni ja in okvar je no nev tro fil no
delo va nje (po seb no kemo tak sa in zno traj -
ce li~ no bak te ri cid no delo va nje). Imu no glo -
bu li ni, kom ple ment, tvor ba pro ti te les in
poz na preob ~ut lji vost niso spre me nje ni.

• Mikro sko pi ra nje las pod svet lob nim mikro -
sko pom ka`e skup ke pig men ta (ana li za las
je nein va ziv na in hitra; ~e vzo rec krvi ka`e
orja{ ka zrn ca, naj bi bila nare je na ana li za
las).

• Mot nje trom bo ci tov: niz ko {te vi lo ali odso -
t nost, nepra vil na mor fo lo gi ja, trom bo ci ti,
ki vse bu je jo kal cij, ade no zin-5’-di fos fat
(angl. ade no si ne-5’-dip hosp ha te, ADP), ade -
no zin-5’-tri fos fat (angl. ade no si ne-5’-tri -
phosp ha te, ATP) in sero to nin, so pomemb ni
pri sekun dar nem valu trom bo cit ne agre -
ga ci je.

Po tek prei skav

^e so pri sot ni kli ni~ ni kri te ri ji, ki ka`e jo v prid
CHS, so potreb ne nasled nje prei ska ve:

• odvzem krvi za dokaz nenor mal nih zrnc
v lev ko ci tih,

• oftal mo lo{ ki dokaz o~e sno-ko` ne ga albi -
nizma,

• prei ska va trom bo cit ne agre ga ci je,
• izklju ~i tev Her mansky-Pud la ko ve ga sin -

dro ma in
• mole ku lar no-gen sko testi ra nje gena LYST.

Po treb no je testi ra nje nosil cev in nji ho vih
sorod ni kov na LYST in muta ci je, ki so zna ~ilne
za dru ̀ i no. Pri nose~ no sti s po ve ~a nim tve -
ga njem je potreb na pre na tal na diag no za ali
pre dim plan ta cij ska genet ska diag no za za pre -
poz na va nje muta ci je, ki pov zro ~a bole zen
v dru ̀ i ni.

DIFERENCIALNA DIAGNOZA
Kli ni~ na diag no za pri bol ni kih s CHS teme -
lji na pig ment nih okva rah las, ko`e in o~i, kon -
ge ni tal ni ali pre hod ni nev tro pe ni ji, imun ski
pomanj klji vo sti in nepo jas nje ni nevro lo{ ki
okva ri. Vsa ka od teh ugo to vi tev je lah ko spre -
men lji vo pri sot na pri posa mez nem bol ni ku,
zato je tre ba paz lji vo posta vi ti diag no zo.

O~e sno-ko` ni albi ni zem je pogost znak
(obo lev nost je 1 na 18.000 lju di) in se lah ko
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v raz li~ nih obli kah poja vi pri dru gih bolez nih,
vklju~ no pri neka te rih pri mar nih imun skih
pomanj klji vo stih (36).

Her mansky-Pud la kov sin drom (OMIM
#20330) je podob no kot CHS zdru ̀ en z o~e -
sno-ko` nim albi niz mom in mot nja mi v str je -
va nju krvi, pri neka te rih obli kah pa tudi
s kon ge ni tal no nev tro pe ni jo, ponav lja jo ~i mi
se bak te rij ski mi oku` ba mi in nevro lo{ ki mi
mot nja mi, ven dar brez orja{ kih zrnc v nev -
tro fil cih (37).

Za sin drom Gris cel li so zna ~il ni bla ga obli -
ka ko` ne hipo pig men ta ci je in sre brn ka sti
las je, trom bo cit no {te vi lo pa je nor mal no. Tre -
nut no poz na mo tri tipe Gris cel li je ve ga sin -
droma. Lo~i mo jih gle de na to, kate ri gen je
okvar jen (38–40):

• Gris cel li jev sin drom I (OMIM#214450):
gre za hude nevro lo{ ke okva re,

• Gris cel li jev sin drom II (OMIM#607624):
imu no po manj klji vost in lim fo hi stio ci to -
za  in

• Gris cel li jev sin drom III (OMIM#609227):
samo hipo pigmen ta ci ja.

Cros sov sin drom (OMIM#608271) se ka`e kot
hipo pig men ta ci ja, o~e sne okva re in huda
du{ev na zao sta lost z ve~ jo okva ro osred nje -
ga ̀ iv ~ev ja. Oku` be niso glav ni prob lem (36).

Po manj klji vost endo so mal ne ga pri la go di -
tve ne ga pro tei na p14 je novej {i odkrit sin drom
pri mar ne imun ske pomanj klji vo sti. Kli ni~ ni
zna ki vklju ~u je jo del ni albi ni zem, niz ko rast,
kon ge ni tal no nev tro pe ni jo in lim foid no po -
manj klji vost. Nev tro fil ci ka`e jo spre me nje na
azu ro fil na zrn ca in zmanj {a no mikro bi ci dno
delo va nje fago so mov, v nas prot ju z or ja {ki mi
zrn ci v nev tro fil cih pri CHS. Nevro lo{ ke mot -
nje pri tem sin dro mu niso opi sa ne (41).

Za dru ̀ in sko hemo fa go cit no lim fo hi stio -
ci to zo (OMIM#610382) sta zna ~il ni pro li fe -
ra ci ja in infil tra ci ja hipe rak ti vi ra nih makro -
fa gov in lim fo ci tov T. Ka`e se kot akut na
bole zen z dol go tra ja jo ~o vro ~i no in hepa to -
sple no me ga li jo. Za~e tek je zna ~i len. Nasto pi
v pr vih mese cih `iv lje nja ali celo zno traj ma -
ter ni~ no. Poja vi jo se tudi nevro lo{ ke okva re,
izpu{ ~aj in lim fa de no pa ti ja sta red kej {a. Pri -
sot ne so cito pe ni ja (ane mi ja, trom bo ci to pe -
ni ja in nev tro pe ni ja), okva ra jeter in hemofa -
go ci to za kost ne ga moz ga. Pov pre~ no pre ̀ i vet je

otrok s to bolez ni jo je dva mese ca, ~e niso
zdrav lje ni (42, 43).

Sin drom Vici (OMIM#256950), za kate -
rim je zbo le lo le nekaj lju di, se ka`e s hi po -
pig men ta ci jo ko`e, kom bi ni ra no imun sko
pomanj klji vost jo, age ne zo kaloz ne ga kor pusa,
obo je stran sko kata rak to in shi zo ust ter meh -
ke ga neba. Poja vi jo se okva re spoz nav nih spo -
sob no sti, kr~i in hude oku` be dihal (44–46).

ZDRAVLJENJE
Zdrav lje nje kli ni~ nih zna kov

He ma to lo{ ke okva re in imun ske
pomanj klji vo sti

Edi ni na~in zdrav lje nja teh okvar je pre sa di -
tev KMC. Pro to kol, po kate rem pote ka pre -
sa di tev kost ne ga moz ga, navad no vse bu je
kom bi na ci jo eto po zi da, busul fa na in ciklo fos -
fa mi da (32). Tre nut ni stan dard je pre sa di tev
KMC ~im prej po postav lje ni diag no zi, pri
~emer mora biti pos pe {e na faza izklju ~e na in
bol nik v re mi si ji. Naj bolj {e rezul ta te dose ̀ e -
mo, ~e je pre sa di tev KMC pred pos pe {e no
fazo bolez ni. Ob pri sot nih zna kih pos pe {e ne
faze mora biti hemo fa go ci to za vode na v kli -
ni~ no remi si jo pred pre sa di tvi jo KMC (18).

Smer ni ce za zdrav lje nje pos pe {e ne faze,
ki so bile objav lje ne leta 2004, so sestav lje ne
iz kom bi na cij ske ga zdrav lje nja z eto po zi dom,
dek sa me ta zo nom in ciklos po ri nom A. Neka -
te ri bol ni ki dobi jo tudi intra te kal no meto tre -
ksat in pred ni zo lon (43). Remi si ja je dose ̀ e na
pri 75 % bol ni kov v os mih ted nih, ven dar so
pono vi tve pogo ste in odgo vor na zdrav lje nje
vse slab {i. Ko nasto pi remi si ja, je indi ci ra na
pre sa di tev KMC (42).

Ce lot no pet let no pre ̀ i vet je pri 35 otro cih,
ki so jim pre sa di li KMC, je bilo 62% (18). Pre -
sa di tev med pos pe {e no fazo je ime la ve~ jo
smrt nost. Bol ni ki v re mi si ji po pos pe {e ni fazi
so ime li viso ko stop njo uspe {ne pre sa di tve
KMC (18).

O~e sne ano ma li je

Iz bolj {a nje refrak tiv nih napak lah ko popravi
vid. Za za{ ~i to ob~ut lji vih o~i pred ultra vi joli~ -
nim seva njem je pri po ro~ lji va upo ra ba son~ -
nih o~al.
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Ne vro lo{ ki izpa di

Za ra di napre du jo ~e nara ve nevro lo{ kih simp -
to mov naj bi ̀ e zgo daj ob odkrit ju bolez ni sta -
rej {e bol ni ke vodi li spe cia li sti reha bi li ta cij ske
medi ci ne (5, 7, 8, 14, 29, 30).

Pre pre ~e va nje sekun dar nih
zaple tov

Po memb na naj bi bila za{ ~i ta pred bak te rij -
ski mi oku` ba mi. Anti bio ti ke in pro ti vi ru sna
zdra vi la bi mora li smi sel no upo rab lja ti. Razi -
ska va, ki jo je obja vil Wolf s so de lav ci, je doka -
za la, da pre ven tiv no zdrav lje nje ni u~in ko vi to,
ven dar pri de v po {tev pri ponav lja jo ~ih se
oku` bah (27). Anti bio ti~ na tera pi ja je indi -
ci ra na pred inva ziv ni mi pose gi in pri izdr tju
zoba. Imu ni za ci jo bol ni ki naj ve~ krat dobro
pre na {a jo in je potreb na pri vseh obli kah CHS.

Za nad zor krva vi tev naj bi 30 mi nut pred
inva ziv nim pose gom vne sli dez mo pre sin
intra ven sko. Pri resnej {ih po{ kod bah in krva -
vi tvah je potreb na trom bo cit na trans fu zi ja.
Tre ba se je izo gi ba ti vsem neste roid nim pro -
tiv net nim zdra vi lom, ker lah ko poslab {a jo
krva vi tve.

Za{ ~i ta ko`e je odvi sna od resno sti hipo -
pig men ta ci je. Ne gle de na obli ko bolez ni je
tre ba za{ ~i ti ti ko`o pred son cem zara di mo` -
no sti ko` ne ga raka.

Sle de nje

Pri nez na ~il nih mla dost ni{ kih in odra slih
obli kah CHS mora mo let no opra vi ti (5):

• ultra zvok tre bu ha za sprem lja nje hepa to -
sple no me ga li je,

• pre gled krvi za dolo ~a nje cito pe ni je,
• labo ra to rij ske prei ska ve za sprem lja nje

more bit ne jetr ne okva re vklju~ no s hiper -
tri gli ce ri de mi jo in hipo fi bri no ge ne mi jo,

• dolo ~a nje serum ske ga feri ti na,
• dolo ~a nje top ne ga inter lev kin-2 recep torja

in
• ~e anam ne za in kli ni~ ni pre gled ka`e ta na

obo le nje osred nje ga ̀ iv ~ev ja ali dru ge obli -
ke pos pe {e ne faze, pre mi sli mo o mo` no -
sti biop si je kost ne ga moz ga in/ali lum bal ne
punk ci je.

Za obe obli ki, kla si~ no in nez na ~il no, je pri -
po ro~ ljiv let ni pre gled pri oftal mo lo gu.

No se~ nost in Chédiak-Hi gas hi jev
sin drom

V li te ra tu ri obsta ja samo en pri kaz pri me ra,
v ka te rem je bol ni ca s CHS (ho mo zi got) rodi -
la nor mal ne ga otro ka. V tem pri me ru bolezen
ni vpli va la na nose~ nost in porod. Nose~ nost
tudi ni vpli va la na potek bolez ni pri nose ~i
mate ri. V  li te ra tu ri ni nobe ne ga dru ge ga
prime ra, da bi bol ni ca s CHS (ho mo zi got na
muta ci jo za gen LYST) zano si la. Tako ni podat -
kov o spon ta nih spla vih pri tej bolez ni (47).

GENSKO SVETOVANJE
Gen sko sve to va nje je pro ces, pri kate rem
posa mez ni ka ali dru ̀ i ne pou ~i mo o na ra vi
bolez ni, dedo va nju in zdrav lje nju in mu/jim
omo go ~i mo samo stoj no odlo ~i tev. Gen LYST,
nedav no ime no van CHS1, je edi ni poz nan
gen, ki pov zro ~a CHS (8, 11). Muta ci je dru -
gih genov, ki bi pov zro ~a le CHS, tre nut no niso
poz na ne. Ker delo va nje urav nal nih pro tei nov
za lizo som ski pro met, ki so kodi ra ni z LYST,
v glav nem osta ja nez na no, je mo` no, da muta -
ci je dru gih genov, kate rih pro duk ti sode lu je -
jo z LYST, prav tako vodi jo v CHS (11, 33).

Tve ga nje za ~la ne dru ̀ i ne

Star {i bol nih otrok so navad no hete ro zi go ti
in potem ta kem nosil ci ene ga muti ra ne ga
ale la. Hete ro zi got ni star {i so brez izra ̀ e nih
simp to mov. Sta tus nosil cev mora biti potr jen
z mo le ku lar nim gen skim testi ra njem. ̂ e sta
oba star {a hete ro zi got na, ima vsak otrok teh
dveh star {ev 25 % ver jet nost, da bo zbo lel,
50%, da bo nosi lec brez izra ̀ e nih simp to mov,
in 25 % ver jet nost, da bo zdrav in hkra ti ne
nosi lec bolez ni. Ko je zna no, da je otrok takih
star {ev zdrav, je dve tret ji ni mo` no sti, da osta -
ne nosi lec. Potom ci bol ni ka, ki ima CHS in
zdra ve ga part ner ja, so obvez ni hete ro zi go ti
(no sil ci) za bole zen, ki jo pov zro ~a muta ci ja
na genu LYST.

Od kri va nje nosil cev
in na~r to va nje dru ̀ i ne

Za dru ̀ i ne s po ve ~a nim tve ga njem je pri mer -
no testi ra nje nosil cev, ko je bila v dru ̀ i ni
odkri ta muta ci ja. Opti ma len ~as za dolo ~i tev
genet ske ga tve ga nja, raz vr sti tev sta tu sa nosilca
in pogo vor o pre na tal nem genet skem testi ra -
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nju ali pre dim plan ta cij ski genet ski diag no sti -
ki (PGD) je pred nose~ nost jo. PGD je na~in
ugo tav lja nja ded nih in genet skih bolez ni pri
zarod ku, ki izko ri{ ~a teh ni ke zunaj te le sne
oplo di tve. Omo go ~a dokaj zanes lji vo odkri va -
nje gen skih in kro mo som skih nepra vil no sti
med nose~ nost jo. V po stop ku PGD mora par
sko zi rutin ske postop ke zunaj te le sne oplo di -
tve, ki omo go ~a jo spo ~et je in goje nje zarod -
ka izven mate ri ne ga tele sa. Sam posto pek je
kom bi na ci ja embrio lo{ kih teh nik, ki se upo -
rab lja jo pri postop kih zunaj te le sne oplo di tve,
ter genet skih metod, ki nam omo go ~i jo za -
znava nje ̀ e ome nje nih nepra vil no sti na zelo
ome je nem {te vi lu raz po lo` lji vih celic. Po
posta vi tvi diag no ze lah ko v ma ter ni co vrne -
mo zgolj zarod ke, ki so zanes lji vo zdra vi.

Pre na tal na diag no za za nose~ no sti s po -
ve ~a nim tve ga njem je mogo ~a z ana li zo DNA
iz zarod nih celic, ki jih dobi mo z am nio cen -
te zo med 15. in 18. ted nom nose~ no sti, ali iz
zarod nih celic, ki jih dobi mo iz vzor ca horion -
skih resic med 10. in 12. ted nom nose~ no sti.
Mogo ~e je tudi ana li zi ra ti zarod ne celi ce, do -

blje ne iz mate ri ne krvi. @e pri {estih ted nih
nose~ no sti je mogo ~e pri tovrst ni meto di
dolo ~i ti neka te re last no sti otro ka. Muta ci ja,
ki pov zro ~a bole zen v dru ̀ i ni, mora biti zna -
na pred nose~ nost jo.

ZAKLJU^EK
Chédiak-Hi gas hi jev sin drom je red ka bole zen,
ki se dedu je avto som no rece siv no. Uspe {no
pre poz na va nje bolez ni z gen skim zaz na va -
njem nosil cev vodi v do bro pre na tal no geno -
tip sko/fe no tip sko napo ved bolez ni za doti~no
dru ̀ i no. Zgod nje pre poz na va nje te bolez ni in
more bit na pre sa di tev KMC ~im prej v otro -
{tvu pa pome ni bolj {o napo ved pote ka bolezni
za bol ni ka in ob pri mer nem simp to mat skem
zdrav lje nju ve~ jo kako vost ̀ iv lje nja. Raziska -
ve tre nut no pote ka jo v sme ri odkri va nja pato -
lo gi je bolez ni na mole ku lar ni rav ni in odkri -
va nja more bit nih novih genov, kate rih okva ra
prav tako vodi v bo le zen. Pri hod nost je v gen -
ski teh no lo gi ji, s ka te ro bi lah ko zdra vi li med
dru gim tudi Chédiak-Hi gas hi jev sin drom.
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