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MUKOPOLYSACHARIDOZA

= Jedna se o souhrnné oznaceni celé skupiny chorob, jez jsou geneticky podminéne a jsou
asociované s poruchou metabolismu mukopolysacharidu.

= Genetické mutace postihuji enzymy, které mukopolysacharidy odbouravaji, ty se proto v
tkanich zaCnou hromadit a tim poSkozuiji jejich funkce.

= Mukopolysacharidy, dnes také oznaCcovane jako glykosaminoglykany, jsou slouceniny
odvozené od sacharidu, v jejichz molekule se nachazi derivaty uronovych kyseliny.

= Mukopolysacharidy se podili na stavbe mezibunécné hmoty v pojivoveé tkani, jsou soucasti
predevsim chrupavek, vazu a Slach.
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(Hurlerové syndrom) a mukopolysacharidéza |l (Huntertv syndrom).

= Projevy jsou u kazdého typu jiné, nemoc postihuje ruznym zpusobem témeér vSechny
organy.

= Mezi projevy patfi napr.: poruchy funkce kloubu, retardace rastu, hepatosplenomegalie,
naruseni funkce srdecnich chlopni, poruchy sluchu Ci zraku, mentalni retardace Ci
gargoylismus (deformace obliCeje).

= Diagnostika je pomérné slozita. Je zalozena na prukazu vysoké koncentrace
glykosaminoglykanu v moci, konkrétni typ onemocnéni je nutno stanovit pomoci
genetického vysetreni.




= Terapie: U nékterych typu je dostupna pouze kauzalni |[éCba ve formé enzymové
substituéni terapie. U pacientl s tézSi formou se uplathuje IéEba pomoci transplantace
hematopoetickych kmenovych bunéek z kostni drené nebo pupecnikové krve, avsak
pokud jiz doslo k poskozeni mozku, tato metoda neni ucinna.

Mucopolysaccharidosis

e Facial Features like Flat Naszal
Eridge and Thick Lips

e Short Torso / Hearing Loss

. D}'splasia or Abnormal Bone Size

. Develupmental Delays and
Mental Retardation

* Enlargecl Organs lilze Heart,
Liver & Spleen

® Heart Dizeases / Respiratory Iesues




ZDROJE

m https://academic.oup.com/rheumatoloqgy/article/50/suppl 5/v49/1779948

m  https://www.wikiskripta.eu/w/Mukopolysacharid%C3%B3zy

m  https://www.spravnadiagnoza.cz/mukopolysacharidoza/

m  https://emedicine.medscape.com/article/1258678-overview

m  https://www.medindia.net/patients/patientinfo/mucopolysaccharidosis.htm
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