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	Tay-Sachs xəstəlik

	

	
Tay Sachs xəstəliyi göründüyü kimi Cherry-qırmızı ləkə: The Göz çuxurları hündür bir südlü halo ilə əhatə olunur, çünki mərkəzi parlaq qırmızı görünür.


Teys-saks xesteliyi (hemcinin GM2 qanqliozidoz ve ya heksozaminidoz A defsiti) nadir rast gelinen autosom – ressesiv irsi çatışmazlığıdır .Ən geniş yayılmış variantı uşaq Tey-Saks xesteliyidir.Bu sinir hüceyrelerinin ,əqli və fiziki qabiliyyetlerin inkişafdan qalmasına səbəb olur.Bu xəstəlik  adətən usağın 6 ayliğında başlayir və 4 yaşında ölümlə nəticələnir. Xəstəlik qanqliozidlərin beyin sinir  hüceyrələrinə toplaşması nəticəsində baş verir,son nəticədə hüceyrələrin erken ölümünə səbəb olur.











    Simptomları:xəstəlik 6 ayliq uşaqda ani səslərə qeyri-adi sərt reaksiya verir.Uşaqda süstlük və ya əzələ sərtliyi(hipertoniya) ola bilər.Bu xəstəliyin bir neçə forması var.	 
· Uşaq Teys-Saks xəstəliyi: ilk 6 ayda uşağın inkişafı normal görünür.Sonra neyronlarin qanqliosidler ilə şişmiş halda olur,əqli və fiziki qabiliyyətlərin inksafinin pisləşməsi baş verir.Uşaq kar,kor ,iflic ola bilər,udmaq qabiliyyəti zəyifləyir.Adətən 4 yaşında ölümlə nəticələnir.
· Juvenile Tay-Sachs xəstəliyi:Tay-Saksin daha az rast gəlinən formasıdır və adətən 2-10 yaş arasi uşaqlarda görünür.Bu şəxslərin idrak və hərəki qabiliyyəti pisləsir.Bu şəxslərdə ölüm 5 ildən on beş yaş arasinda baş verir.
	

	

	


· Yetkin/Gec-TAY-SAKS xəstəliyi:nadir rastlanılan bu formanın ilk simptomları adətən 30-40 yaşlarında  görünür.Bu xestəliyin irəliləməsinin qarşısı alına bilər və digər formalardan fərqli olaraq ölümcül deyil.Bu yerişin pisləşməsi və nevrologiyanın pozulması ,udma çətinliyi,psixi xesteliklerle (xüsüsilə 
· şizofreniya) ilə xarakterizə olunur.
Genetikasi:TEYS-SAKS xəstəliyi autosom-ressesiv genetik pozğunluqdur,hər iki valideyin daşıyıcı olduqda  həe hamiləlikdə xeste uşağın doğulma ehtimalı 25% dir.Belə uşaqlar hər valideyindən mutasiyaya ugramiş gen kopyasını qəbul edir.
	
    TEYS-SAKS insanin 15-ci xromosomunda olan HEXA geninin mutasiyasinin neticesidir.HEXA genində 100 –dən çox fərqli mutasiyalar müəyyənləşdirilmişdir.Bu mutasiyalar genin fermentini dəyişir,onun öz funksiyasını ləngidir.Son illərdə insanlar üzerində aparılan tədqiqatlar və etimioloji analiz bu mutasiyanın necə yarandığını göstərmiş və kiçik populiyasiyalarda necə  yayılacağını öyrənmişdir.İlkin tədqiqat bu mutasiyanın bir neçə qrup əhali üçün xarakter olduğunu müəyyən etmişdir:           

· Əşkinəz yəhudiləri arasında əsasən bu xəstəliyin uşaq forması  yayılmışdır.
· Cajun.Əşkinaz yəhudiləri arasında baş vermiş eyni mutasiya Cənubi Luizianada yaşamış Cajun əhalisindədə yayılmışdır.Cajun əhalisinin Aşkinaz yəhudiləri ilə qohumluğunun olduğu düşünülür,lakin bu tesdiqlənməmişdir.
· Fransız-Kanadılar.Bu mutasiyanın Cajun/Aşkinaz  mutasiyaları ilə əlaqəsi oldugu düşünülmür.Bu mutasiya Fransada yoxdur.Ancaq Kanadaya köç etmiş fransızlarda aşkar olunmuşdur.                                                                               

PATALOGİYASİ .Bu xəstəlik heksozaminidaza fermentinin irsi çatışmazlığı nəticəsidir.Heksozaminidaz həyati vacib hidrolitik fermentdir,lizosomlarda olur və qilikolipidləri parçalayır.Heksozaminidazanin düzgün fəaliyəti zamanı qlikolipidlər baş beyinə toplaşmır və normal biolojik proseslərə müdaxilə etmir.Bu fermentin əksikliyində isə lipidlər mərkəzi sinir sisteminə,sinir kələflərinə,qanqilionların,gözün torlu qişasının,qara ciyərin və dalağın hüceyrələrində toplanir.Teys-Saks xestələri və və xəstəlik daşıyıcıları qan testiylə-heksozaminidazaA nin miqdarinin qanda ölçülməsiylə müəyyən edilir.
GM2-qanqliozidinin hidrolizi 3 zülal tələb edir.Onlardan ikisi HeksozaminidazA nin növlərdi,üçüncu zülal isə kiçik nəqilyat zülalıdır –GM2 aktivatoru,hansıkı ferment üçün substrat-spesifik kofaktor rolunu oynayır.Bu zülallardan hər hansı birinin çatışmazlığı qanqliozidlərin əsasən lizosom və neyronlarda toplanmasına  gətirib çıxarır.TEYS-SAKS xəstəliyi valideyinlərdən irsən ötrülən mutasiya nəticəsində baş verir və bu prosesi ya ləngidir yada fəaliyyətini dayandırır.TAYS-SAKS proteinin funksional elementinə birbaşa təsir göstərmir.Onlar əsasən hüceyrədaxili nəqiliyyatı pozaraq buna səbəb olur.

             DİYAQNOZU.TEYS-SAKS xəstəliyi ilə şüphəli olan  xəstələrdə ilkiKİN TESTDƏ                                             ferment təhlilinə serumda,leykositlərdə,fibroblastlarda heksozaminidazın aktivliyi   ölçülməsi daxildir.Heksozaminidaza A nin aktivliyinin zəiflədiyi təsdiq olunmuş şəxslərdə molekulyar analiz ilə nəticə dəqiqləşdirilə bilər.Bütün uşaq Teys-saks ilə xəstə şəxslərdə retinada “qırmızı albalı” ləkə olur,bu oftalmoskopdan istifadə etməklə həkim tərəfindən asnlıqla müşahidə edilir.Bu retinal sahədə qırmızı ləkənin görünməsinə səbəb qanqiliozidlərin retinal qanqilion hüceyrələrini əhatə etməsidir.Bu qırmızı ləkə retinanın yalnız  normal hissəsidir.Retinal neyronların mikroskopik anlizi göstərir ki,onlar qanqliozidlərin artq miqdarda toplanması nəticəsində şişmişdir.Digər lizosomal toplama xəstəliklərdən  (GAUCHER,NİMAN-PİK,  SANDHOFF XƏSTƏLİKLƏRİ)  fərqli olaraq TEYS-SAKS xəstəliyində hepatosplenomegali (qaraciyər və dalaöın böyüməsi )müşahidə olunmur.                                                              


Hal-hazırda TEYS-saks xəstıliyinin müalicəsi yoxdur.Hətta ən yaxşı baxılmış uşaq TEYS-SAKS xəstəliyi olan uşaqlar belə yalnizca 4 yaşına kimi yaşayırlar.Eksperimental tədqiqatlar davam etsədə hələ də xəstəliyin səbəbinin aradan qaldıran köklü müalicə yoxdur.Xəstələr simptomları yüngülləşdirmək,ömrünü uzatmaq üçün dəstəkləyici müalicə qəbul edirlər.Uşaqlarin qidaları uda bilmədikləri üçün qidalar borularla verilir.GEC-başlanğıclı Teys-saks xəstəliyinin bəzi psixi simptomları və ürəkkeçmələri dərmanlarla  kontrol edilə bilinər.2011-ci ildə tədqiqatçılar kəşf etdilərki ,beta- heksozaminidaz aktivliyini artıran Pyrimethamine Gec-başlanğıclı Teys-saks xəstəliyinin inkişafını ləngidir.                   
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