Landinga choroba Landinga choroba 3 2 7

G-----------.

Laffera-Aschera zesp6t — Aschera zespét do spastycznosci i szybkiej regresji; obserwuje sie
LAMB zespét — Carneya zespot slepote, gluchote, drgawki, trudnos$ci w karmieniu
LAMB zespét: [plamy soczewicowate (Lentigines), i wydzieline z jamy ustnej. Srednia dtugos$¢ zycia
$luzak przedsionka serca (Atrial myxoma), $luzaki wynosi od 2 do 3 lat.
Sluzéwkowo-skdrne (Mucocutaneous myxomas), * Typ II - pézna niemowleca lub mtodziencza posta¢
znamiona btekitne (Blue nevi)] — Carneya zespot z poczatkiem miedzy 7. miesigcem zycia a 3. rokiem
Lambert type ichthyosis — Rybia tuska jezasta zycia z op6znionym rozwojem ruchowym i poznaw-
Lamberta czym.
Lamellar ichthyosis — Rybia tuska blaszkowata * Typ Il mozna podzieli¢ na fenotypy p6znego okresu
Lamellar ichthyosis with transglutaminase deficiency niemowlecego (wiek zachorowania 1-3 lata) i mto-
— Rybia tuska blaszkowata z niedoborem dzienczego (wiek zachorowania 3-10 lat). Dysfunk-
transglutaminazy cja osrodkowego ukladu nerwowego objawia sie
postepujacym pogorszeniem funkcji poznawczych,
® Landinga choroba motorycznych i mowy mierzonym testami psycho-
Syn.: Gangliozydoza GM1, MIM*230500, gangliosido- metrycznymi. Moze wystgpi¢ tagodne zmetnienie
sis GMI, beta-galactosidase-1 deficiency. rogowki, powiekszenie watroby i $ledziony i/lub
Numer Gen/ Gen/locus kardiom.iopati:a; typgwy Przebieg c}‘{arakter.yzuje sie
Lokalizacja Fenotyp MIM locus ~ Numer MIM postepujacymi zanikami neurologicznymi, poste-
3p223 GM1-gangliosi- 230500 GLB1 611458 pujaca ch.orobq.u.k}adu kostnego u ni,ekt(')ryc}} 0s06b
dosis, type | (w tym kifoza i jalowa martwica gltéw kosci udo-

wych) oraz postepujacymi trudnosciami w karmie-
niu prowadzgcymi do ryzyka aspiracji.
Typ III - przewlekta posta¢ dorostych z poczat-

3p22.3 GM1-gangliosi- 230600 GLB1 611458
dosis, type Il

3p22.3 GM1-gangliosi- 230650 GLB1 611458 kiem miedzy 3. a 30. rokiem zycia z charaktery-
dosis, type Il styczng uogolniong dystonia. Typ III rozpoczyna
sie w poznym dziecinstwie do trzeciej dekady zycia
Def.: Rzadkie postepujace, neurosomatyczne zabu- uogdlniong dystonig prowadzaca do niestabilnego
rzenie spichrzania lizosomalnego gangliozydow, opisa- chodu i zaburzen mowy, po ktérych nastepuja ob-
ne przez Landinga jako uog6lniona nerwowo-trzewna jawy pozapiramidowe, w tym akinetyczny sztywny
lipidoza. parkinsonizm. W niektorych przypadkach rozwija
Epid.: Wystepuje z czestoscig 1:100 000 do 200 000 sie kardiomiopatia, w wigkszosci dochodzi do za-
zywych urodzen. Wyzsze wskazniki wystepowania na jecia szkieletu. Uposledzenie intelektualne jest po-
Malcie, w Brazylii. wszechne w poznej fazie choroby, a rokowanie jest
EtioPat.: Dziedziczny, autosomalnie recesywny nie- bezposrednio zwigzane ze stopniem uposledzenia
dobor kwasnej beta-galaktozydazy. Przyczyna choroby neurologicznego.

sg mutacje w genie GLB1 kodujagcym beta-galaktozydaze
(zidentyfikowano dotychczas ponad 165 mutacji).

Niedobor kwasnej B-galaktozydazy prowadzi do
uogdlnionego gromadzenia toksycznych ganglio-
zydéw pierwotnie dotyczacego neuronéw i zwojow  * Nieprawidtowosci rozwojowe w budowie twarzy, guzowato-
podstawnych. Sci czotowe, niskie osadzenie uszu

Klin.: - Hepatomegalia obecna zwykle od 6. miesigca zycia

Ciezko$c¢ choroby jest zalezna od poziomu aktywnosci
beta-galaktozydazy.

Ze wzgledu na wiek poczatku choroby wyréznia sie ~_Zmiany na skérze i btonach $luzowych

Objawy ogélne

. Qpc_’;z’nienie rozwoju psychoruchowego niemowlat w 1. roku
zycia

- Splenomegalia u wiekszosci pacjentéw

trzy typy: - Zmiany skdrne wystepuja rzadko: skéra jest pogrubiata,
* Typ I - cigzka, szybko przebiegajaca posta¢ nie- szorstka, nadmiernie owtosiona
mowleca. Gangliozydoza GMLI typu I (niemowleca) . ng skgrze tutowia i koriczyn obecne sa przebarwione plamki

rozpoczyna si¢ przed ukonczeniem 12. miesigca i plamy
zycia. Objawy prenatalne moga obejmowac nieim-
munologiczne obrzeki ptodu, ograniczenie wzrostu
wewnatrzmacicznego i wakuolizacje tozyska; moz-
na zaobserwowa¢ wrodzong melanocytoze skérng
(plamy mongolskie). Wisniowo-czerwona plamka Dgn.: Rozpoznanie zaburzenia zwigzanego z GLB1
jest wykrywana w badaniu oka. Postepujaca dys-  ustala si¢ u probanta z sugestywnymi objawami klinicz-
funkcja osrodkowego uktadu nerwowego prowadzi nymi poprzez identyfikacje biallelicznych wariantéw

« Powigkszenie jezyka, przerost dzigset, czerwono-wisniowe
plamki u ok. 50% chorych
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Lane'a zespot

Larsena zespot

patogennych w GLB1 za pomoca molekularnych testow
genetycznych lub znacznie zmniejszonej aktywnosci
enzymu kwasnej f-galaktozydazy w leukocytach lub fi-
broblastach krwi obwodowe;.

DR: Inne zaburzenia spichrzania lizosomalnego z ob-
jawami neurologicznymi, mukopolisacharydozy, sfingo-
lipidozy, oligosacharydozy.

Lecz.: Objawowe wielospecjalistyczne i podtrzymuja-
ce. Do trzech badan terapii genowej GLBI1 rekrutowa-
ni sg obecnie pacjenci typu I i typu II (NCT04273269,
NCT03952637 i NCT04713475), a pacjenci typu II i typu
IIT sa rekrutowani do badania z zastosowaniem inhi-
bitora syntazy glukozyloceramidowej, wenglustatu
(NCT04221451).

Rok.: Posta¢ niemowleca ze zmianami kostnymi i neu-
rologicznymi prowadzi do wczesnej $mierci. W typie II
obserwuje si¢ postepujace zaburzenia psychomotorycz-
ne ze zmianami kostnymi.

Lit.:

1. Brunetti-Pierri N, Scaglia F. GM1 gangliosidosis: re-
view of clinical, molecular, and therapeutic aspects. Mol
Genet Metab 2008; 94(4): 391-396.

2. Ferreira CR, Regier DS, Yoon R i wsp. The skeletal
phenotype of intermediate GM1 gangliosidosis: Clinical,
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2020; 131: 115142.
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mutation in GLB1 gene. BMC Med Genet 2017; 18(1): 73.

4. Lee JS, Choi JM, Lee M i wsp. Diagnostic challen-
ge for the rare lysosomal storage disease: Late infantile
GMI1 gangliosidosis. Brain Dev 2018; 40(5): 383-390.

5. Nicoli ER, Annunziata I, dAzzo A i wsp. GM1 Gan-
gliosidosis-A Mini-Review. Front Genet 2021; 12: 734878.

6. Noh ES, Park HM, Kim MS i wsp. Late-infantile GM1
gangliosidosis: A case report. Medicine (Baltimore) 2022;
101(1): 28435.

7. Regier DS, Tifft CJ, Rothermel CE. GLBI-Related Di-
sorders. 2013 Oct 17 [updated 2021 Apr 22]. In: Adam MP,
Ardinger HH, Pagon RA, Wallace SE, Bean LJH, Gripp
KW, Mirzaa GM, Amemiya A, editors. GeneReviews® [In-
ternet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle;
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® Lane’a zespot

Syn.: Rodzinny rumien dioni i stop, zespot czerwo-
nych dloni, erythema palmare et plantare hereditarium.

Def.: Choroba o podtozu genetycznym, cechujaca sie
zaczerwienieniem dloni wystepujacym zazwyczaj od
urodzenia, niedajgca dolegliwosci. Czasem okreslana
mianem poronnej postaci rogowca dtoni i stop.

Epid.: Wystepuje u obu plci, czesciej u ptci meskiej.
Zazwyczaj od urodzenia, choroba obecna cate Zycie
z réznym nasileniem objawow klinicznych.

Historia: Opisana przez JH Lane’a w 1929 r.

EtioPat.: Choroba o dziedziczeniu autosomalnym do-
minujgcym o charakterze wrodzonym.

Klin.: Zlewne rumienie dtoni sg obecne od urodzenia
lub bardzo wczesnego dziecinstwa, zwykle wystepu-
ja na obwodzie doni - skora w czesciach srodkowych
pozostaje wolna. Intensywne zaczerwienienie widoczne
jest w obrebie ktebu i paliczkdéw. Czasem zajete sa takze
stopy.

Zmianom skérnym nie towarzyszg objawy ogolne.
W obrebie dloni nie obserwuje sie hiperkeratozy.

DR: Nabyty rumien dfoni i stop, rumien okolic dy-
stalnych, przewlekte choroby watroby (red liver palms),
reumatoidalne zapalenie stawow, nowotwory, toczen
rumieniowaty ukladowy, cukrzyca, nadczynno$¢ tarczy-
cy, dystonia wegetatywna (nikotynizm), cigza.

Lecz.: Brak mozliwosci leczenia.

Rok.: Dermatoza o charakterze przewlektym z okresa-
mi remisji i zaostrzen.

Lit.:

1. Gurioli C, Patrizi A, Lambertini M i wsp. Lane’s di-
sease (erythema palmare hereditarium): A report of five
cases and a review of the literature. Pediatr Dermatol
2017; 34(5): 590-594.

2. Lane JH. Erythema palmare hereditarium (red pal-
ms). Arch Derm Syph (Chicago) 1929; 20: 445-448.

3. Ozer EC, Demir G, Aktas M i wsp. A case series and
literature review of erythema palmare hereditarium
(Lane’s disease). Indian J Dermatol Venereol Leprol 2021;
87(1): 64-66.

4. Rupec RA, Wolff H, Lindner A i wsp. Erythema pal-
mare hereditarium (,red palms”). Hautarzt 2000; 51(4):
264-5.

5. Sainz-Gaspar L, Pita da Veiga G, Vazquez-Veiga H,
Vazquez-Osorio I. Lane disease: erythema palmare he-
reditarium. Actas Dermosifiliogr 2021; 112 Suppl 1: 13.

6. Sarma DP, Wang B. Erythema palmare hereditarium
(red palms): Lane’s disease. Dermatol Online 2007; 13(2):
28.

7. Wolff H, Rupec R. Addendum zur arbeit Rupec RA
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2000; 51: 264-265. Hautarzt 2001; 52(5): 457.

Langerhans cell granulomatosis — Histiocytoza klasy |

Langerhans cell histiocytosis — Handa-Schiillera-
-Christiana choroba

Langerhans cell histiocytosis — Histiocytoza klasy |

Lanugo — Wtosy ptodowe

Large patch parapsoriasis — Przytuszczyca plackowata
wielkoogniskowa

Large plaque psoriasis — tuszczyca plackowata

Larsen syndrome — Larsena zespot

® Larsena zespot

Syn.: Larsen syndrome.

Def.: Zespot wad wrodzonych opisany przez LJ. Larse-
naiwsp.wi1950r.

Epid.: Wystepuje z czestoscig 1:100 000 urodzen.

EtioPat.: Przyczyna choroby jest heterozygotyczna
mutacja w genie kodujacym filaming¢ B na chromosomie
3pl4. Dziedziczenie autosomalne dominujace. Podo-
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Larsena zespot

el ol

Ryc. L-1. Zespdt Larsena. Ptaski profil twarzy.

bienstwo z zespotem dziedziczonym autosomalnie re-
cesywnie (245600), powodowanym mutacjami w genie
B3GAT3 na chromosomie 11q12.3.

Gen/

Fenotyp locus
Numer Gen/  Numer

Lokalizacja Fenotyp MIM locus  MIM
3p14.3 Larsen syndrome 150250 FLNB 603381
1q12.3 Multiple joint 245600 B3GAT3 606374

dislocations, short
stature, craniofa-
cial dysmorphism
and congenital
heart defects

Klin.: — tabela

Czeste objawy

« Wrodzone przednie zwichnigcia kolan, bioder, barkéw i tokci

« Ptaski wyglad twarzy

« Wynioste czoto

- Zagtebiony grzbiet nosa

- Stopa konsko-szpotawa

« Kifoza szyjna

Wady serca i aorty

« Wydtuzenie aorty

+ Dwudzielna zastawka aortalna

+ Subaortalna stenoza

Rvc. L-2. Zespodt Larsena. Typowe rece i palce.

« Wypadanie zastawki mitralnej

- Defekt przegrody miedzyprzedsionkowej

« Przetrwaty przewdd tetniczy

- Wypadanie zastawki tréjdzielnej

- Tetniak rozwarstwiajacy aorty

- Tetniak przewodu tetniczego

Inne wady

- Za¢ma

« Rozszczep podniebienia

« Dodatkowe kosci nadgarstka

+ Wady zgryzu

- Catkowite zaro$niecie odbytu

- Dwudzielna macica

« Dwudzielny jezyk

Dgn.: Mozliwe prenatalne badanie ultradzwigkowe.

Rok.: W przypadku niepodjecia leczenia zte. Relatyw-
nie dobre w przypadkach leczenia ortopedycznego, te-
rapii fizykalnej oraz innych procedur zaleznie od wyste-
pujacych wad.

Lit.:

1. Bicknell LS, Farrington-Rock C, Shafeghati Y, and 23
others. A molecular and clinical study of Larsen syndro-
me caused by mutations in FLNB. ] Med Genet 2007; 44:
89-98.

2. Le Marec B, Chapuis M, Treguier C i wsp. A case
of Larsen syndrome with severe cervical malforma-
tions. Genet Counsel 1994; 5: 179-181.

3. Tsang MCK, Ling JY, King K i wsp. Oral and cranio-
facial morphology of a patient with Larsen syndrome. J
Craniofac Genet Dev Biol 1986; 6: 357-362.

Late-onset hypogammaglobulinemia — Pospolity
zmienny niedobdr odpornosci

Laugier-Gerbig-Hunziker syndrome — Laugiera-
-Hunzikera-Barana zespot

Laugier-Hunziker syndrome, LHS — Laugiera-
-Hunzikera-Barana zespot
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Laugiera-Hunzikera-Barana zespét

Leinera choroba

® Laugiera-Hunzikera-Barana zespot

Syn.: Laugier-Hunziker syndrome, LHS, idiopathic
lenticular mucocutaneous hyperpigmentation, Laugier-
-Gerbig-Hunziker syndrome, Laugier-Hunziker-Baran
syndrome.

Def.: Nabyta, tagodna choroba cechujaca sie wyste-
powaniem przebarwien na wargach oraz $luzéwkach
policzkéw i narzaddéw piciowych, ktérym towarzysza
prazkowane przebarwienia plytek paznokciowych (lon-
gitudinal melanonychia).

Historia: Zespot chorobowy opisany po raz pierwszy
przez Laugiera i Hunzikera w 1970 r.

Epid.: Opisano dotychczas ok. 100 przypadkéw na
Swiecie. Zespot czesciej wystepuje w populacii azjatyc-
kiej, a szczegodlnie w populacji chinskiej. Przypadki od-
notowano réwniez w regionach europejskich, takich jak
Francja i Wlochy. Opisano znaczng przewagg kobiet.

EtioPat.: Nieznana. Najbardziej prawdopodobnym
mechanizmem tego zespotu jest obecno$¢ zmienionych
melanocytéw w naskérku. Sa to melanocyty reagujace
z L-3,4-dihydroksyfenyloalaning, postrzegane jako duze
melanocyty dendrytyczne. Komorki te s3 zdolne do
wzmozonej melanogenezy. Przypadki rodzinne zwykle
maja cechy autosomalne dominujgce i recesywne. Przy-
padki sporadyczne nie sg rzadkie.

Klin.:

Przebarwienia jamy ustnej

Na $luzéwkach policzkow i warg (zwykle dolnej) oraz rzadziej
na dzigstach, jezyku, podniebieniu miekkim i twardym

Plamy wielkosci od 0,5 do 1 cm s3 koloru brazowego, czar-
nego lub ciemnoszarego z gtadka powierzchnia, moga by¢
pojedyncze lub zlewne, okragte, linijne lub owalne, dobrze
odgraniczone od otoczenia

Moga wystepowac izolowane lub z przebarwieniami paznokci
i skory

Przebarwienia paznokci w ok. 60% przypadkow

Zajete sa liczne paznokcie zaréwno rak, jak i stop

Stopien przebarwien jest rézny dla kazdego paznokcia

Smugi sa gtadkie bez objawéw dystrofii

Typy przebarwien
- Jedna podtuzna wiazka na ptytce (szerokosci 1-8 mm)
- Dwie podtuzne wigzki na ptytce (szerokosci 1-8 mm) na
bocznych czesciach ptytki
- Przebarwienie potowy ptytki paznokciowej
- Przebarwienie catkowite ptytki paznokciowej

Rozlegte sluzéwkowo-skorne przebarwienia

Plamiste:
-szyja
- klatka piersiowa
-brzuch
-grzbietowe i boczne powierzchnie palcow
- dtonie i stopy
-genitalia, perineum
- okolice odbytu i sluzowki odbytu

Hist.: Akantoza tagodnego lub umiarkowanego stop-
nia. Hipermelanoza komorek podstawnych. Liczne me-
lanofagi w warstwie brodawkowatej skory wiasciwe;j.

Btona podstawna nienaruszona. Moze wystgpowac nie-
trzymanie barwnika.

Dgn.: Nalezy przeprowadzi¢ nastepujace badania:

 Poziom hormonu kortykotropowego.

 Poziom przeciwciat przeciwjadrowych.

» Wskazniki funkcji watroby.

* Badania dermoskopowe.

* Badanie endoskopowe przewodu pokarmowego.

DR: Choroba Addisona, zespot Albrighta, zespot
Peutza-Jeghersa, hemochromatoza, plamy soczewico-
wate, liszaj ptaski, toczen rumieniowaty uktadowy, czer-
niak, neurofibromatoza, znamiona melanocytowe.

Lecz.: Choroba nie wymaga leczenia farmakologiczne-
go. Mozna zastosowac laser Nd:YAG lub aleksandrytowy
Q-switched do usuwania przebarwien skory, ale obser-
wuje sie ich nawroty. Ochrona przeciwstoneczna w pro-
filaktyce przebarwien. Leczenie kriochirurgiczne.

Rok.: Dobre. Choroba o fagodnym przebiegu. W jed-
nym przypadku obserwowano samoistna remisje.

Lit.:

1. Aboobacker S, Gupta G. Laugier-Hunziker Syndro-
me 2021. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL):
StatPearls Publishing; 2022 Jan-. PMID: 30485005.

2. Baran R. Longitudunal melanotic streaks as a clue
to Laugier-Hunziker syndrome. Arch Dermatol 1979; 115:
1448-49.

3. Laugier P, Hunziker N. Pigmentation Melanique
lenticulaire essentielle, de la munqueuse jugale et des
levres. Arch Belg Dermatol Syphiligr 1970; 26: 391-9.

4. Makhoul EN, Ayoub NM, Helou JF i wsp. Familial
Laugier-Hunziker syndrome. ] Am Acad Dermatol 2003;
49(2): 143-5.

5. Paul J, Harvey VM, Sbicca JA i wsp. Laugier-Hunzi-
ker syndrome. Cutis 2017; 100(3): E17-E19.

6. Rangwala S, Doherty CB, Katta R. Laugier-Hunziker
syndrome: A case report and review of the literature.
Dermatol Online J 2010; 16(12): 9.

7. Sardana K, Mishra D, Garg V. Laugier Hunziker syn-
drome. Indian Pediatr 2006; 43: 998-1000.

8. Sendagorta E, Feito M, Ramirez P i wsp. Der-
moscopic findings and histological correlation of the
acral volar pigmented maculae in Laugier-Hunziker
syndrome. J] Dermatol 2010; 37(11): 980-4.

9. Wang WM, Wang X, Duan N i wsp. Laugier-Hun-
ziker syndrome: a report of three cases and literature
review. Int J Oral Sci 2012; 4(4): 226-30.

10. Zuo YG, Jin HZ, Liu YH i wsp. Treatment of Lau-
gier-Hunziker syndrome with the Q-switched alexan-
drite laser in 22 Chinese patients. Arch Dermatol Res
2010; 302(2): 125-30.

Lawrence’a-Seipa zesp6t — Lipoatrofia nabyta
uogdlniona
Lawrence’a zesp6t — Lipoatrofia nabyta uogélniona

® Leinera choroba

Syn.: Leiner’s disease, LD, erytrodermia zluszczajaca,
erythrodermia desquamativa Leiner.

Def.: Choroba Leinera jest rzadkim i powaznym zespo-
tem dzieciecej erytrodermii z cigzkim i postepujacym
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Leinera choroba

Rvc. L-3. Choroba Leinera. Rozlegte zmiany rumieniowo-ztuszczajace w 1. tygodniu zZycia.

uogdlnionym zapaleniem skory na podiozu tojotoku,
oporng biegunka, zespotem ztego wchtaniania i wynisz-
czenia oraz nawracajagcymi zakazeniami miejscowymi
i ogblnoustrojowymi.

Epid.: Bardzo rzadko wystepujaca choroba u niemow-
lat i dzieci w wieku 1-3 lat.

EtioPat.: Mechanizmy lezgce u podstaw tego procesu
chorobowego pozostaja niejasne. Wykazuje si¢ niedo-
stateczng aktywnoscig opsonizacyjng wraz z kliniczny-
mi objawami erytrodermii, uporczywymi zaburzeniami
zotadkowo-jelitowymi, naktadajaca si¢ infekcja bakte-
ryjng lub drozdzakowa oraz wyraznym wyniszczeniem.

Ustalono wazna korelacje miedzy LD a defektem opso-
nizacji drozdzakow i Staphylococcus aureus. W przypad-
ku postaci rodzinnej LD o dziedziczeniu autosomalnym
dominujacym wigzano ja z niedoborem dopetniacza C3
albo dysfunkcja dopetniacza C5.

Tak zwany fenotyp Leinera charakteryzuje si¢ calym
spektrum niedoboréw odpornosci u niemowlat, do kto-
rego nalezg: ciezkie ztozone niedobory odpornosciowe,
hipogammaglobulinemia, zesp6t hipergammaglobuline-
mii E i wiele odmian niedoborow sktadowych dopetnia-
cza (C3 i C5) prowadzacych do zaburzen opsonizacij.
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Leinera choroba

Rvc. L-4. Choroba Leinera, erytrodermia ztuszczajaca u 3-miesiecznego niemowlecia.

Klin.. W pierwszych tygodniach zycia wystepu-
je uogodlniony stan zapalny skory z jej zluszczaniem
ze szczegblnym nawarstwieniem ojotokowych strupow
na twarzy i owtosionej skorze glowy. Niewielkie objawy
wysiekowe dotycza wylgcznie zgie¢ stawowych. Zmia-
ny dystroficzne ptytek paznokciowych. Wezty chtonne
sg odczynowo powiekszone. Moze wystapi¢ oporna na
leczenie cigzka biegunka oraz objawy zespotu zlego
wchtaniania i kacheksji. Wystepuja nawracajace infekcje
miejscowe i ogolnoustrojowe.

Dgn.: Poziom biatek w surowicy krwi. Stezenie immu-
noglobuliny E. Ocena sktadowych dopetniacza.

DR: Lojotokowe zapalenie skéry niemowlat, wyprysk
atopowy, zespot Nethertona, wrodzona erytrodermia
ichtiotyczna, zesp6t Ommena.

Lecz.: Stosowanie antybiotykow, Srodkéw ogolnie
wzmacniajgcych, niekiedy glikokortykosteroidow. Miej-
scowo zaleca si¢ masci obojetne lub stabe keratolityczne.
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