                   Norman-Landinq xəstəliyi

Triasilqliserindən fərqli olaraq ,digər lipidlər orqanizmdə ehtiyat enerji mənbəyi funksiyası daşımır. Əsasən hüceyrə membranlarının sturuktuna daxil olan sfinqomielinlər və qlikosfinqolipidlər daimi yeniləşmə prosesinə məruz qalır,yəni onların bir hissəsi parçalanıb dağılır və yeni sintez edilən eyni strukturlu  birləşmələrlə əvəz edilir. Bu birləşmələrin katobolizmi lizosomlarda spesifik hidrolazaların təsiri altında həyata keçirilir. Onların hidrolizini kataliz edən fermentin irsi çatışmazlığı  tezaurismozlar(yunanca:theasaurismos-toplanma+osis) adlanan xəstəliklərin böyük bir qrupunu təşkil edir.

Tezaurismozlar adı altında hüceyrələrdə hər hansı bir maddənin həddindən artıq toplanması ilə əlaqədar olan patoloji hallar nəzərdə tutulur. Tezaurismozların hüceyrədə toplanan maddənin xarakterinə görə bir-birindən fərqlənən müxtəlif qrupları vardır.Bunlara
Lipidozlar(Sfinqomielinozlar,qlikosfinqolipidozlar)
Mukopolisaxaridozlar
	Qlikogenozlar
	Qlükozidozlar
Amiloidoz
Hemoxromotoz
Porfiriya və b.
Toxuma lipidozlarının yəni sfinqolipid və qlikolipidlərin toxumalarda həddindən artıq toplanması ilə əlaqədar olan tezaurismozların 12 dən artıq növü məlumdur. Bu xəstəliklərin əksariyyəti nasildən –nəsilə autosom ressesiv üsulla verilir. Yalnız Fabri xəstəliyi X xromosomu ilə əlaqədar olan xəstəlikdir. Adətən  sfinqolipidoz və qlikosfinqolipidozlar normal halda sfinqolipidlərin və qlikosfinqolipidlərinn metabolizminin intensiv getdiyi toxumalari daha cox zədəliyir. Buna görə , adi çəkilən xəstəliklərin əsas əlamətləri beynin və makrofaqlarla zəngin olan orqanları(qaraciyər,dalaq) funksiyasının və strukturunun pozulması ilə müşayiət edilir.

1965ci ildə Belçika alimi Xers toplanma xəstəliklər nəzərriyəsi yaratdı. Toplanma(lizosom) xəstəliklər aşağıdakı əlamətlərlə xarakterizə olunur.
1.Xəstəlik bir və ya bir neçə birləşmənin toplanması
2.Yiğilmiş birləşmələr həmişə lizosomlarda olur
3.Yığılmış birləşmələr çatmayan fermentin spesifikliyindən asılı olaraq homogen və heterogen ola bilər
4.Lizosom xəstəliklərdə ancaq bir enzimin defekti müşahidə olunur.

Qlikolipidozlar
Qlikolipidlərin yəni serebrozidlər,qanqliozidlərin parçalanma prosesinin pozulması ilə keçən xəstəliklər qrupudur.Qlikolipidlər mürəkkəb lipoidlər olub,seramid və laktozani parçalayan tərkibi neyramin turşusu,hekzominlərdən ibarətdir.Bu  birləşmələr metabolizminin pozulması nəticəsində irsi xəstəliklər meydana çıxır.
Qlikolipidozlara aşağıdakı xəstəliklər aiddir.
1.Serebrozidlər(Qoşe xəstəliyi,Krabbe xəstəliyi)
2.Sulfatidozlar(metaxromatik leykodistrofiya)
3.Seramidoliqozidozlar(seramidlaktozolipoidoz ,Fabri sindrom)
4.Qanqliozidozlar(gm2qanqliozidozlar-Tey saks xəstəliyi,infantil qanqliodoz  və 

Gm1 qanqliozidozlar bura aiddir: Norman Landinq xəstəliyi və Deeri xəstəliyi. Norman   Landinq   xəstəliyi   1964-ci ildə eyni adlı alim tərəfindən  öyrənilib.   Bu xəstəliyə digər   qanqliozidozlarda   olduğu  kimi   amovratik   idiotiya  xarakterdir (amavroz –tam  korluq ,  idiotiya – oliqofreniyanın  ağır formasidir)
Norman landinq xəstəliyi də autossom ressesiv yolla irsən ötürülür.Bu xəstəlikdə qanqliozidlər tək neyronlarda deyil,daxili orqanlarin makrofaqlarında və böyrək kanalciq huceyrələrində toplanir.Xəstəliyin əsasında heksominidaza A və Bnin aktivliyinin tam olmamasi durur.β qalaktozidoza fermentinin çatişmazliği ilə əlaqədər baş verir.Bütün üç izomerin (A,B,C)turş qalaktozidaza çatışmazlığı nəti
cəsində əmələ gəlir.GM qanqliozidlərdən  və  keratansulfatdan terminal qalaktoza  ayrilmasi prosesi pozulur.Bu maddələr katobolizə  olunmur   və  hüceyrələrdə toplanır.
Patomorfologiyasi.Bütün  amavrotik  idiotiyalarda  patomorfologiya  bir birinə oxşayir.Beynin   oxşar  histomorfoloji  dəyişilikləri  xarakterikdir.Sinir   sistemi  qanqlioz  hüceyrələrin  generalizə  olmuş  parçalanması  ,qliozun  inkişafı  və  ikincili  demielinizasiya  baş  verir.Degenerasiya  belə   baş  verir : huceyrə  böyüyür, balonşəkilli şişir,  hüceyrə  piy  huceyrələri  ilə  dolur,  nüvə  kiçilir,  formasin itirir. Periferiyaya  çəkilir   ,tədricən  hüceyrə  məhv  olur. Sonra  qlioz  çapıq  və  ikincili demielinizasiya  inkişaf  edir.  Beyin  toxumasının  histokimyəvi   müayinəsində  GM  qanqliozidlər  aşkar  olunur.
Klinikası.  Doğulan  kimi  ozünü  göstərir  .Qurler  sindromundakı  kimi  əzələ  hipotoniyası  olur.Burun  kökünün  yastılaşması,  hundür  damaq  ,qısa  qalın  barmaqlar  ,qaraciyər  və dalagın  böyüməsi  ilə  özunu  göstərir. Dogulan  kimi 
üzdə  ödem, makroqlossiya  olur .Bir  yaşda  uşaqda  kifoskolioz  inkişaf   edir.
Eyni  zamanda  oynaqlarda  fleksor  kontrakturalar  da  inkişaf  edir .İki  yaşindan
uşaqda  tez  proqressivləşən  nevroloji  pozğunluqlar  əmələ  gəlir .Səsə  reaksiya  artır, ətrafdakılara  reaksiya  azalır  , udma  pozulur , klonik  tonik  qicolmalar  baş verir , amavroz  ,yəni  tam  korluq  inkişaf  edir. Oftalmoskopiya  zamanı  gözdə  50% halda qırmızı nöqtə simptomu olur.
Müayinə  zamanı  qanda  vakuollaşmış  limfositlərə  10-  80  %  halda  rast  gəlir.
Bu  hüceyrələr  həm  də  qaraciyər,  sümük  iliyi , böyrək , dəri  fibroblastlarında rast  gəlinir. Histokimyəvi  bu  hüceyrələr  turş  mukopolisaxaridlər   keratansulfat və   sudanfilə  (G M qanqliozidlərlə  zəngin)  müsbət  reaksiya  verir .
Müalicəsi yoxdur
Proqnozu : belə   xəstələr   yaşamır. 2-3 yaşda  ölürlər
