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Morbus Danon

Description

Beschreibung

Der Morbus Danon (Glykogenspeicherkrankheit Typ 1lb) ist eine seltene X-chromosomal-dominant
vererbte Stoffwechselerkrankung, die durch Mutationen im LAMP2-Gen (Lysosome-associated
membrane protein 2) verursacht wird. Das LAMP2-Protein ist eine essentielle Komponente der
Lysosomenmembran und scheint eine Rolle bei der Fusion der Autophagosomen mit den Lysosomen
zu spielen. Mutationen im LAMP2-Gen verursachen eine Reduktion der Enzymfunktion, was zu einer
Akkumulation von Autophagie-Material in den Zellen fuhrt. Die Erkrankung manifestiert sich als
hypertrophe Kardiomyopathie — haufig assoziiert mit dem Bild einer ventrikularen Praexzitationals,
progressive Muskeldystrophie und variable mentaler Retardierung. Einige Patienten entwickeln einen
kardialen Phanotyp, der eher einer dilatativen Kardiomyopathie entspricht.

Klinik
Text
Genetik

Die Erkrankung wird X-chromosomal vererbt. Wahrend mannliche Patienten das volle Krankheitsbild
zeigen, sind weibliche Anlagetragerinnen nicht oder variabel betroffenen.

Diagnostik

Die Labordiagnostik basiert auf dem Nachweis einer normalen oder erhéhten Aktivitat der Sauren
Maltase, durch den muskelbioptischen Nachweis von Vakuolen mit Glykogen und zelluléaren
Abbauprodukten und durch immunhistochemischen Nachweis des LAMP-2-Proteinsmangels. Die
Diagnose wird durch molekulare Analyse des LAMP2-Gens bestatigt.
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Genetische Diagnostik
Text
Mangement

Die Therapie ist symptomatisch. Bei zunehmender Kardiomyopathie ist eine Herztransplantation
notwendig.
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https://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=DE&data_id=10348&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=Danon&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Krankheite(n)/Krankheitsgruppe=Glykogenose-durch-LAMP-2-Mangel&title=Glykogenose durch LAMP-2-Mangel&search=Disease_Search_Simple
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK545211/

