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Hereditarni intracelularni akumulace
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STRADAVA ONEMOCNENI

A. Lyzozomalni stradava onemocneni

e Lipidozy

e Mukopolysacharidozy

B. Glykogenozy




GLYKOGENOZY




GLYKOGENOZY
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Zdroj obrazku: Zamecnik J et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



Glykogendzy - hepatalni formy

von Gierkeho choroba (G I. typu)

Hepatalni typ glykogenézy  deficit: Glc-6-fosfataza
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Zdroj obrazku: Zamecnik 1] et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



Glykogenozy - svalové formy

|
II - Pompe - kysela maltaza
'} - McArdle - fosforylaza

VII - Tarui - fosfofruktokinaza
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Myopaticky typ glykogenézy

Zdroj obrazku: Zamecnik 1] et al. PATOLOGIE. LD Prager Publishing 2019



POMPEHO NEMOC Glykogenéza II. typu

1932 holandsky patolog J. C. Pompe
. AR
. deficience kyselé a-1,4-glukosidazy

(GAA; syn.: kysela maltaza)

« od 2008 - v CR ERT rekombinantni lidskou GAA (rhGAA)

° intralyzozomalni akumulace glykogenu

- nejvyraznéji postizena srdecni a kosterni svalovina

kardiomyopatie myopatie




POMPEHO NEMOC Glykogenoéza II. typu

Klinické formy:

- nejtezsi infantilni forma
» kardiomyopatie, makroglosie, hypotonie

- kardio-respiracni insuficience

- late-onset formy (juvenilni, adultni)

« spiSe slabost kosterniho svalstva

« kardialni priznaky vyrazné nebyvaji
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A cesta k diagnoze je nekdy krivolaka

A nelze diagnostikovat onemocneéni, ktere
neznam

A poznani patogeneze - zlepseni lécby




Poruchy slozeni

EXTRACELULARNI
MATRIX




Extracelularni matrix

voda + elektrolyty

LA

fibrilarni glykoproteiny
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hl. kolagen, fibrilin,
elastin...atd.

.mukopolysacharidy"
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GAG+proteoglykany
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Extracelularni matrix

voda + elektrolyty

> fibrilarni glykoproteiny

.mukopolysacharidy"

patologicka
depozita <

- amyloid

« kalcifikace




Poruchy metabolismu EC tekutin

transudat

exsudat

tlakové zmény

chudy na bilkoviny

zvyseni permeability cév

bohaty na bilkoviny




Poruchy metabolismu EC tekutin

1 DEHYDRATACE

Makro: ; kozni turgor

suchée, lepkavé serdzy

facies Hippocratica




Poruchy metabolismu EC tekutin

I HYPERHYDRATACE transsudace

terminologie
ﬁ

hromadeni EC tekutin v ridkém pojivu

eobecné tkané - EDEM
epodkozi - ANASARKA
epovsechné - HYDROPS

v preformovanych dutinach

hydrothorax, hydroperikard, ascites




1. Venostaticky edem




1. venostaticky edém
levostranné srdecni selhani - edém plic




1. venostaticky edém
pravostranné srdecni selhani

|
edém pojiva - rosolovité prosaknuti podkozi

— DOLNI konéetiny :

perimaleolarni edém
kotniky

1

zevni genital




1. venostaticky edém
pravostranné srdecni selhani

transudace do seroznich dutin

e ascites

e hydropericard




1. venostaticky edém
pravostranné srdecni selhani

transudace do seroznich dutin

e hydrothorax

kardiogenni edém

v

| perfuze ledvin

v

RAAS -
hyperaldosteronismus

v

+ retence Na a vody




1. venostaticky edém

—> portalni hypertenze (cirhoza jater...)

- ascites

— ohraniCeny venostaticky edém:

tromboza zil DK - otok jedné DK




2. hypoalbuminoticky edém

1 produkce T ztraty

proteinurie -
nefroticky sy

edém hl. periorbitalnée




3. edém z retence sodiku a vody edem

snizeni GF

akutni renalni selhani

glomerulonefritidy




Vyznam a dusledky edému

- priznak on. srdce, ledviny a jater

- lokalni poruchy hojeni + infekce

- fatalni - plicni edém, edém mozku




4. lymfostaticky edéem

Blokada lymfatického odtoku:

e nador .
lymfedem

e jizvy (postop.) *

e parazit (filarie)
sklon k fibrotizaci

\

ELEFANTIAZA




Extracelularni matrix

ziskané poruchy

fibrinoidni premeéna

> fibrilarni glykoproteiny <,

sklerotizace /
hyalinizace

~mukopolysacharidy" <
ganglion

- myxedém
Vrozene poruchy

Marfandv sy

Ehlers Danlostv sy

Mukopolysacharidozy




Fibrotizace = zmnozeni kolagenu ve tkani

S EROZA
Sklerotizace = zpevnéni vazby
\

Hyalinizace



ganglion

myxedém



Vrozeneé poruchy ECM

Marfaniv syndrom

AD, gen pro fibrilin - kostra pro tropoelastin

= porucha elastiky

- ve vSech tkanich
- zejmeéna:
- v aorte
- v ligamentech

- v zavésném aparatu nitroocni cocky




Marfantv syndrom

« muskuloskeletalni abnormality - astenicka postava,
dolichostenomelie, arachnodaktylie, skolioza... +
hypermobilita kloubd

« ocni priznaky - dislokovana nitroocni ¢ocka,
kratkozrakost + katarakta

« postizeni kardiovaskularniho systému
- tzv. cysticka medionekroza
« gortalni aneuryzma + aortalni disekce

« prolaps mitralni chlopnée




Vrozeneé poruchy ECM

Ehlers-Danlostiv syndrom
- heterogenni skupina dedicnych chorob
= defektni tvorba kolagenu
- hypermobilita kloubd - vykloubeni... artréza

- hyperelasticita kiiZze - zranitelnost

- fragilita cévni stény - hemoragicka diateza




