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Лизозоми

 40 хидролитички ензими (нуклеази, липази, 

фосфатази и сулфатази и гликозидази)

pH=5

трансмембранските протеини и протонска пумпа, 
ATP-аза

фосфолипиди, холестерол и биофосфатидна кисел





Функции

интрацелуларна 
дигестија

афтофагоцитоза
нерастворливи 
честички или во 

облик на цели капки

“самоубиствени 
честички”

Дигестија на 
макромолекули



Недостаток 
на 

лизозомски
ензими

Резидуални
телца

LSD

Lysosomal
storage
diseases)

49

1/7000



Прва LSD

Тај-Сакс

болест

Варен Тај

недостаток на 
лизозомска 

галактозидаза (β-
хексозаминидаза

натрупување на GM2 
ганглиозид

Бернард Сакс
патофизиолошки 

промени





автосомно рецесивно 

Р.Македонија

(8 пациенти)

1 октомври
(Гошерова болест)

Болест на Гоше
(I, II, III)

сфинголипидози

ММС

(Гоше клетки)

недостаток на 
ензимот 

β-
глукоцереброзидаза

насобирање на масти

(глукоцереброзид)

Хепатоспленомегалија

Тромбоцитопенија

Анемија

Коскен систем





Мукополисахаридоза

Натрупување на 
глукозаминогликани

(GAG)

Автосомно
рецесивно

I-VIII

типа

Бели дробови, 
бубрези, црн дроб,

мозок, срце, 
слезина, груби 

лицеви црти



Ниман-Пикова болест

леукодистрофија

Натрупување на 
сфингомиелин и 

холестерол во RES

Хипотонија, слух, 
вид, дишење, 

кардиоваскуларни 
промени

Тип A, B, C, D

Недостаток на 
е.сфингомиелаза

Дијагностика
е.сфингомиелаза
во фиброцити на 

кожа, коскена 
срцевина



Помпеова болест

Недостаток на

α гликозиди

Мускулна слабост

(респираторни мускули)

Кардиомиопатија, 
неуролошки промени

(миелинизација)



Хунтеров синдром 
(Syndroma Hunter-

mucopolysaccharidosis, 
typus II

Хурлеров синдром 
(Syndroma Hurler-

mucopolysaccharidosis, 
typus II

дефицит на индурат-2-
сулфатаза

дефицит на индурат-2-
сулфатаза

натрупување на кисели 
глукозаминогликани

(GAG)

(мажи)

натрупување на кисели 
глукозаминогликани

(GAG)



Лабораториска  
дијагностика

Хематолошка
лабораторија

Биохемиска

лабораторија

Хистолошка 
лабораторија

Гранулација/леукоцити=
мукополисахаридоза, 
олигосахаридоза,

муколипидоза

тромбоцитопенија-Болест
на Гоше

Специфични клетки во 
коскена срцевина/црн 
дроб и слезина

Анализа на 
гликозаминогликани и 
олигосахариди во урина

фибробласти



Кисела фосфатаза
Ангиотензин

конвертирачки ензим

Лабораториска дијагностика










