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Tay Sachs-овата болест е ретко нарушување, генетски наследено од родители на дете. Тоа е пре-
дизвикано од отсуство на ензим кој помага во разградувањето на  масните супстанци. Овие мас-
ни супстанции, наречени ганглиозиди, се издигнуваат до токсични нивоа во мозокот на детето 
и влијаат врз функцијата на нервните клетки. Со напредување болеста, детето губи мускулна 
контрола. На крајот, доведува до слепило, парализа и смрт.

Најчесто новороденчето почнува да покажува симптоми на возраст од  околу 6 месеци. Знаци 
и симптоми на  Tay Sachs-овата болест можат да бидат: губење на моторни вештини, губење на 
способноста за превртување, седење или ползење. Потоа следат напади, губење на слухот и 
неможност за движење, зголемени реакции кога бебето слуша гласни звуци, губење на видната 
острина, појава на „Cherry-red“ дамки во очите, мускулна слабост.
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Tay Sachs‘s disease is a rare disorder, genetically inherited from parents of a child. It is caused 
by the absence of an enzyme that helps dissolve the fatty substances. These fatty substances, 
called gangliosides, rise to toxic levels in the child‘s brain and affect the function of nerve cells. By 
progressing the disease, the child loses muscle control. Eventually, it leads to blindness, paralysis 
and death.

Most often, the newborn begins to show symptoms at the age of about 6 months. Signs and symptoms 
of Tay Sachs‘ disease can be: loss of motor skills, loss of ability to overturn, sitting or crawling. Then 
there are seizures, loss of hearing and inability to move, increased reactions when the baby hears 
loud noises, loss of visual acuity, the appearance of „Cherry-red“ spots in the eyes, muscle weakness.
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Вовед
Tay-Sachs болест е генетско нарушу-
вање кое резултира со уништување на 
нервните клетки во мозокот и ‚рбет-
ниот мозок. Најчестиот тип, познат 
како инфантилна болест на Tay-Sachs, 
станува видлива на возраст од три до 
шест месеци, кога доенчето ја губи спо-
собноста за превртување, седење или 
лазање. Потоа следат напади, губење 
на слухот и неможност за движење. 
Смртта обично настапува ва во раното 
детство.  Многу ретко, болеста може 
да се појави во подоцнежно детство 
или адултниот период. Формите кои се 
јавуваат покасно обично се поблаги по 
природа1.
Tay-Sach-овата болест е предизвикана 
од генетска мутација во HEXA гени-
те на хромозомот 15.  Тој се наследува 
од родителите на автосомно рецеси-
вен начин. Мутацијата резултира со 
настанување на проблеми кај ензимот 
наречен бета-хексозаминидаза а, што 
резултира со натрупување на молеку-
лата ГМ2 ганглиозид во клетките, што 
доведува до токсичност1. Дијагнозата 
се поставува со мерење на нивото на 
хексозаминидаза А во крвта или генет-
ското тестирање2. Тоа е еден од три-
те ГМ2 ганглиозидози и е еден вид на 
сфинголипидоза3.
Заболувањето ретко се регистрира во 
општата популација. Кај Ашкенези Ев-
реите, Француските Канаџани од југо-
источен Квебек и Кајунси заедниците 
од јужна Лузијана заболувањето се  ре-
гистрира почесто. Приближно кај 1 на 
3600 Ашкенези Евреи  при раѓањето се 
погодени1-2.
Заболувањето името го добива по Waren 
Tay, кој во 1881 г. за првпат опишува 
симптоматска црвена точка на мреж-
ницата на окото; и Bernard Sachs, кој во 
1887 г.  ги опишува клеточните промени 
и регистрира зголемена стапка на боле-
сти кај Ашкеназиските Евреи4.

Приказ на случај
Пациентот е машко дете на возраст од 
15 месеци. На ЈЗУ У Клиника за Очни 
болести-Скопје е испратено машко 
дете за преглед на очното дно од стра-
на на детски невролог од Клиниката за 
Педијатрија. 

Во разговор со родителите при зе-
мањето на фамилијарната анамнеза 
тие изјавуваат дека детето е родено со 
тие симптоми и дека никој во поблис-
ката фамилија немал такви или слични 
симптоми.
За поставување на дијагнозата корис-
тевме макроскопски преглед, фокално 
осветлување и индиректна офталмос-
копија.
При макроскопскиот преглед на детото 
за забележуваат неволни движења на 
очите. Околината на окото, помошни-
от и солзниот апарат се со уреден наод. 
Коњуктивата е сјајна и влажна. Рожни-
цата е мазна, сјајна и провидна. Пред-
ната комора е со нормална длабочина 
и без страна содржина. Шареницата е 
со нормален цртеж, рељеф и колори-
тет. Пупилата е централно поставена, 
кружна и со очувана реакција на свет-
ло. Леќата е на свое место и провидна.
Направена е индиректна офталмоско-
пија со склерална индентација на две-
те очи при максимална мидиријаза и е 
добиен следниот наод:
Фундус преглед на двете очи: oчниот 
нерв (PNO) е со побледа колорација, 
васкуларната мрежа е без особености, 
во пределот на точката за јасен вид 
(m.lutea) се гледаат депозити на бели-
честа материја со пигментирана фовеа. 
Сликата на очното дно не наведе да 
претпоставиме дека се работи за по-
реметување во метаболизмот на сфин-
голипидите, во прилог на Lysosomal 
Storage Disease (Tay SachsDisease).  Оч-
ниот наод помогна на педијатрите на 
Клиниката за детски болести во насо-
чувањето и поставувањето на финал-
ната дијагноза инфатилна церебрална 
парализa.

Дискусија
Кај пациенти со клинички сомнеж за 
Tay-Sachs болест, на било која возраст, 
на почеток се вклучува ензимски тест 
за мерење на активноста на хексоза-
минидаза во серумот, фибробластите 
или леукоцитите. Вкупната активност 
на хексозаминидаза ензимите е нама-
лена кај лицата со Tay-Sachs, како што 
е и процентот на хексозаминидаза А. 
По потврдувањето на намалената ен-
зимска активност кај пациентот, може 
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да се изврши потврда со молекуларна 
анализа5. Сите пациенти со инфанти-
лен почеток на Tay-Sachs болест имаат 
„цреша црвена точка” (Cherry RED spot) 
во макулата во мрежницата, која лесно 
може да се забележи од страна на оф-
талмолог користејќи офталмоскоп6-7. 
Оваа црвена точка е ретинална област 
која е црвена поради ганглиозидите во 
околните ретинални ганглиски клетки. 
Хороидалната циркулација се мани-
фестира „црвено“ во фовеалната ре-
гија, каде што сите клетки на ретинал-
ните ганглии се туркаат настрана за да 
се зголеми визуелната острина. Така, 
оваа цреша-црвена точка е единстве-
ниот нормален дел на мрежницата; тоа 
се појавува во контраст со остатокот 
од ретината. Микроскопската анали-
за на ретиналните неврони покажува 
дека се оддалечени од вишокот на ган-
глиозид8. За разлика од другите забо-
лувања на лизозомалното складирање 
(Gaucher-овата болест, Niemann-Pick-
овата болест и Sandhof-овата болест), 
хепатоспленомегалијата (зголемување 
на црниот дроб и слезината) не се реги-
стрира кај  Tay-Sachs заболување9. 
За дијагностицирање на Tay-Sachs-ова-
та болест потребно е да се направи крв-
на слика поточно да се направи тест со 
кој ќе се  провери нивото на ензимот 
Хексозаминидаза во крвта на детето, 
да се одредат фибробластите и леуко-
цитите. Нивоата се ниски или потпол-
но отсутни кај Tay-Sachs-овата болест. 
Може да се дијагностицира и преку 
преглед на очното дно на детето каде 
што ќе се видат “Cherry-red“ дамките 
во очите.                       .
Терапија не постои за Tay-Sachs-овата 
болест, но некои третмани можат да 
помогнат во менаџирањето на симп-
томите. Супортивните (симптоматски) 
третмани вклучуваат10:
•	 Лекови за респираторна заштита, 

децата кој имаат Tay-Sachs-овата 
болест се со висок ризик од бело-
дробни инфекции кои предизвику-
ваат проблеми со дишењето и често 
акумулираат слуз во нивните бели 
дробови.

•	 Туби за јадење. Детето може да има 
проблеми со голтањето или да раз-
вие респираторни проблеми со вди-
шување на храна или течност во бе-

лите дробови додека јаде.
•	 Физикална терапија, како што бо-

леста напредува, детето може да 
има корист од физикалната тера-
пија која ќе помогне во одржување-
то на флексибилноста т.е намалу-
вање на вкочанетост на зглобовите 
и да одржува колку што е можно 
поголема способност за движење 
(опсег на движење). 

•	 Потенцијални идни третмани, кои 
се  во фаза на испитување, генетска-
та терапија и ензимската супститу-
циона терапија која на крајот може 
да доведе до лекување или третман 
за да се забави прогресијата на Tay-
Sachs-овата болест.

Три главни пристапи се користат за 
спречување или намалување на инци-
денцата на Tay-Sachs-овата болест:
Пренатална дијагноза. Ако двајцата 
родители се идентификуваат како но-
сители, пренаталното генетско тес-
тирање може да утврди дали фетусот 
наследил дефектен генски примерок 
од двата родители11. Најчеста форма на 
пренатална дијагноза е земањето при-
мерок на хорионските ресички, која се 
спроведува помеѓу 10 и 14 недела на 
бременост. Амниоцентезата обично се 
изведува на 15-18 недела. Овие проце-
дури имаат ризик од спонтан абортус 
од 1% или помалку12-13. 
Генетска дијагностика предимплан-
тација. Се тестира ембрионот за нару-
шување пред имплантација. Здравите 
ембриони се пренесуваат во мајчината 
утроба, додека нездравите се отфрла-
ат. Во прилог на Tay-Sachs-овта болест, 
генетската дијагностика на преимплан-
тацијата се користи за да се спречи ци-
стична фиброза и српеста анемија меѓу 
другите генетски нарушувања14. 
•	 Mate селекција. Во ортодоксните  

еврејски кругови, организацијата 
Dor Yeshorim  спроведува анонимен 
скрининг, така што генетски опто-
варените парови за Tay-Sachs-овата 
болест и други генетски нарушу-
вања може да го избегнат бракот15. 

Заклучок
Акумулацијата на липидите во клетки-
те на ретиналните ганглии што доведу-
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ваат до креда-бел изглед на фундусот 
наречен „цреша црвена точка-Cherry 
red spot“ е белег на Tay Sachs-овата бо-
лест.
Со прикажувањето на овај случај само 
сакавме да ја потенцираме важноста 
на очниот преглед кај деца затоа што 
тој може да помогне во дијагностици-
рањето на многу теши и ретки заболу-
вања кај децата, исто така може да по-
могне и во која насока да се размислува 
за третман на истите тие заболувања, 
но не само кај децата туку и кај возрас-
ните. 
Прегледот на очите може да помогне 
и во дијагностицирањето на дијабетес, 
висок крвен притисок, висок холесте-
рол, тумор, рак, автоимуни нарушувања 
и нарушувања на тиреоидната жлезда.
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