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Heredit§rn² intracelul§rn² akumulace

STřĆDAVĆ ONEMOCNŉNĉ

A. Lyzozom§ln² stŚ§dav§ onemocnŊn²

ÅLipid·zy

ÅMukopolysacharid·zy

B. Glykogen·zy



GLYKOGENčZY



GLYKOGENčZY

- vŊtġinou nelyzozom§ln²

Zdroj obr§zku: Z§meļn²k J et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



Glykogen·zy ïhepat§ln²formy

von Gierkeho choroba (G I. typu)

deficit: Glc -6-fosfat§za 

hepatomegalie

+

hypoglykemie

Zdroj obr§zku: Z§meļn²k J et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



Glykogen·zy ïsvalov®formy

II ïPompe ïkysel§ malt§za

V ïMcArdle - fosforyl§za

VII - Tarui - fosfofruktokin§za

Zdroj obr§zku: Z§meļn²k J et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



POMPEHO NEMOC Glykogen·za II. typu

1932 holandskĨ patolog J. C. Pompe 

Å AR

Å deficience kysel® Ŭ-1,4 -glukosid§zy 

(GAA ; syn. : kysel§ malt§za)

Å od 2008 - v ĻR ERT rekombinantn² lidskou GAA (rhGAA ) 

Å intralyzozom§ln²akumulace glykogenu

- nejvĨraznŊji postiģena srdeļn² a kostern² svalovina 

kardiomyopatie myopatie



POMPEHO NEMOC Glykogen·za II. typu

Klinick® formy:

- nejtŊģġ² infantiln² forma 

Åkardiomyopatie, makroglosie, hypotonie

Åkardio -respiraļn² insuficience

- late -onset formy (juveniln², adultn²)

Åsp²ġe slabost kostern²ho svalstva 

Åkardi§ln² pŚ²znaky vĨrazn® nebĨvaj²



Z§vŊr

Ç cesta k diagn·ze je nŊkdy kŚivolak§

Ç nelze diagnostikovat onemocnŊn², kter® 
nezn§m

Ç pozn§n² patogeneze - zlepġen² l®ļby



Poruchy sloģen²

EXTRACELULĆRNĉ 
MATRIX



voda + elektrolyty

fibril§rn² glykoproteiny

hl. kolagen , fibrilin , 
elastinéatd.

Ămukopolysacharidy ñ

GAG+proteoglykany

HyA , ChS, DS, HS

Extracelul§rn² matrix



voda + elektrolyty

fibril§rn² glykoproteiny

Ămukopolysacharidy ñ

Extracelul§rn² matrix

patologick§ 
depozita

Åamyloid

Åkalcifikace



Poruchy metabolismu EC tekutin

transud§t

exsud§t

tlakov® zmŊny

chudĨ na b²lkoviny

zvĨġen² permeability c®v

bohatĨ na b²lkoviny



Poruchy metabolismu EC tekutin

DEHYDRATACE

Makro:      koģn² turgor

such®, lepkav® ser·zy

facies Hippocratica



HYPERHYDRATACE

hromadŊn² EC tekutin v Ś²dk®m pojivu

ÅobecnŊ tk§nŊ - ED£M

Åpodkoģ² - ANASARKA

Åpovġechn® - HYDROPS

v preformovanĨch dutin§ch

hydrothorax, hydroperikard, ascites

transsudace

Poruchy metabolismu EC tekutin

terminologie



1. VenostatickĨ ed®m



levostrann® srdeļn² selh§n² - ed®m plic

1. venostatickĨ ed®m



ed®m pojivaïrosolovit® pros§knut² podkoģ² 

DOLNĉ konļetiny :

kotn²ky    

zevn² genit§l

pravostrann® srdeļn² selh§n² 

perimaleol§rn² ed®m

1. venostatickĨ ed®m



transudace do ser·zn²ch dutin

pravostrann® srdeļn² selh§n² 

1. venostatickĨ ed®m

Åascites

Åhydropericard



Åhydrothorax

transudace do ser·zn²ch dutin

pravostrann® srdeļn² selh§n² 

1. venostatickĨ ed®m

kardiogenn² ed®m

perfuze ledvin

RAAS ï
hyperaldosteronismus

+ retence Na a vody



port§ln² hypertenze(cirh·za jateré)

- ascites

ohraniļenĨ venostatickĨ ed®m:

tromb·za ģil DK ïotok jedn® DK

1. venostatickĨ ed®m



2. hypoalbuminotickĨ ed®m

produkce ztr§ty 

proteinurie ï
nefrotickĨ sycirh·zaé

ed®m hl. periorbit§lnŊ



3. ed®m z retence sod²ku a vody ed®m

akutn² ren§ln² selh§n²

glomerulonefritidy

sn²ģen² GF



VĨznam a dŢsledky ed®mu

- pŚ²znak on. srdce, ledviny a jater

- lok§ln² poruchy hojen² + infekce

- fat§ln² - plicn² ed®m, ed®mmozku



4. lymfostatickĨed®m

Blok§da lymfatick®ho odtoku:

Ån§dor

Åjizvy (postop.)

Åparazit (filarie)

lymfed®m

sklon k fibrotizaci

ELEFANTIĆZA



voda + elektrolyty

fibril§rn² glykoproteiny

Ămukopolysacharidyñ

Extracelul§rn² matrix

Åamyloid

Åkalcifikace

fibrinoidn² pŚemŊna

sklerotizace / 
hyalinizace

ganglion

myxed®m

z²skan® poruchy

Vrozen® poruchy

MarfanŢv sy

Ehlers DanlosŢvsy

Mukopolysacharid·zy



Sklerotizace = zpevnŊn² vazby

Hyalinizace

Fibrotizace = zmnoģen² kolagenu ve tk§ni 

FIBRčZA



ganglion

myxed®m



Vrozen® poruchy ECM

MarfanŢvsyndrom

AD, gen pro fibrilin - kostra pro tropoelastin

= porucha elastiky

- ve vġech tk§n²ch

- zejm®na:

- v aortŊ

- v ligamentech

- v z§vŊsn®m apar§tu nitrooļn² ļoļky 


