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Schéma 2:  Intralysosomální degradace biokonjugátů  
(hlavní cesty vstupu substrátů do ELS)
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Schéma 3: Základní etáže endocytosy a ELS
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 30 enzymopatií (mutace lyososomálních enzymů) 
 1 deficit enzymatického stabilisátoru (katepsinu A)
 5 deficitů aktivátorů (ze 6ti možných)
 2 poruchy posttranslační modifikace lysosomálních enzymů 

lysosomální enzymopatie – celkem 39 jednotek

diagnosa je biochemická 
(nutno charakterizovat mechanismus poruchy

enzymopatie vs. deficity stabilisátoru, aktivátoru, modifikací)

Schéma 10:  přehled lysosomálních enzymopatií



NCL2 
deficit TPP 1 - solubilní 
lysosomální proteasa

NCL3
TM protein lysosomální 
membrány

NCL5 
solubilní 
lysosomální protein

NCL6 
TM protein ER 

NCL7
TM protein lysosomální 
menbrány

NCL8 
TM protein ER a Golgi 
intermediátů

Schéma 11: Neuronální ceroidlipofuscinosy (NCL), u kterých dochází k 
lysosomální akumulaci podjednotky c mitochondriální ATP syntasy (SCMAS)

Střádací neurony

A

(A) histologie, (B) 
imunodetekce SCMAS,
(C) autofluorescence

B

C



defekty jiných lysosomálních membránových proteinů
LAMP2, LIMP2
NCL3, NCL5, NCL6, NCL7, NCL 8, 
mukolipinu (ML IV), 
NPC1, NPC2
CLC7/Ostm1

poruchy transportu (transportérů) přes lysosomální membránu 
cystinosa
střádání sialové kyseliny

lysosomální střádací onemocnění na podkladě 
neenzymatického deficitu - celkem 13 jednotek 

diagnosa je stanovena na úrovni DNA
enzymové aktivity lysosomálních enzymů jsou 

v normálních mezích nebo zvýšené

Schéma 12: přehled neenzymatických lysosomálních stř. onemocnění













Lipopigmenty - tinkční charakteristiky

hlavní:
• autofluorescence (detekovatelná i v parafinových řezech)
• hydrofobicita (barvení sudanovými barvivy)
• lysosomální lokalizace (EM; markery lysosomů)

vedlejší:
• acidoresistence
• positivní v barvení - PAS, PAF, Schmorl
• resistence k odbarvení H2O2 (permanganátem, zvláště 

okyseleným je odbarven)
• Masson-Fontana může být  pozitivní (ale neredukuje AgNO3)

PAF= permanganát aldehydfuchsin

Schéma 18: lipopigmenty – charakteristiky při histologické detekci
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