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Klinicke projevy

* Krabbeho choroba (nebo globoidni leukodystrofie) vede k
demyelinizaci centralniho a periferniho nervového systému.

* Celkova incidence je mezi 1/100 000 az 1/200 000 Zivé narozenych.

* Rozlisujeme klasickou infantilni (Skandinavie) a pozdné infantilni,
juvenilni formu (jizni Evropa).

* Jedna se o onemocnéni vznikajici na genetickém podkladé.



Klinicke projevy

* Infantilni forma - v prvnich Sesti mésicich veku
 drazdivost, krik, zvraceni a problémy s krmenim, tonické spazmy
po stimulaci svetlem nebo zvukem, projevy periferni neuropatie.

* horecky, opisthotonus s charakteristickou flexi hornich koncetin
a extenzi dolnich koncetin, kfece a nadmeérné slinéni.

* Pozdné infantilni forma - ve véku mezi 15 mésici a 10 lety

* poruchy chuze, ztrata zraku s atrofii optiku, zvlasté u pozdné
infantilni formy, periferni neuropatie pritomna jen priblizné u
poloviny pripadU, zavaznost mentalniho postizeni je variabilni.



Metabolické odchylky

* Krabbeho choroba je dusledkem deficitu galaktosylceramidazy,
lysosomalniho enzymu, ktery katabolizuje galaktosylceramid, hlavni

lipidovou slozku myelinu.

* Deficit galaktosylceramidazy vede ke hromadéni galaktosylceramidu v
multinuklearnich makrofazich, které jsou pritomny v demyelinizacnich
lézich bilé hmoty, a toxického metabolitu psychosinu v

oligodendrocytech a Schwannovych bunkach. Mnozstvi psychosinu,
vysoce apoptotické slouceniny, stoupa v mozku kojencu a hraje hlavni

roli v patogenezi choroby.
* Dochazi tak k zastavé tvorby myelinu.



Diagnostické testy

* MRI prokaze oblasti hyperdenzity, coz odpovida oblastem
demyelinizace a hromadéni globoidnich bunék.

* U typickych infantilnich pripadd prokaze CT mozkovou atrofii s
hypodenzitami v bilé hmote.

* Definitivni diagndza je stanovena meérenim aktivity
galaktosylceramidazy v leukocytech.



LecCba — transplantace krvetvornych
bunek

* Alogenni transplantace kostni dfené nebo transplantace pupecnikové
krve mohou byt ucinné v prevenci zacatku nebo zastaveni progrese
choroby u pripadl s pozdnim zacatkem.

* Darcovské kmenové bunky pomahaji télu produkovat zdravé
mikroglie, které mohou v nervovém systému nahradit ty toxické. Tato
|é¢ba muze do urcité miry pomoci obnovit béZznou produkci a udrzbu

myelinu.



Podpurna léecba

* U pokrocilé choroby je dulezitd podplrna analgeticka Ié¢ba casto
vyrazneé bolesti, stejné jako |IéCba spasticity.

 Lécba priznaku muze zahrnovat nasledujici:
e Antikonvulzivni Iéky na zvladani zachvatu kreci
e Léky na zmirnéni svalovych kreci a podrazdénosti

* Fyzioterapie, aby se minimalizovala ztrata svaloveé sily



Zdroje

* http://www.medicabaze.cz/index.php?sec=term detail&categld=22&
chame=Neurologie&pegn=90&termIld=2546&tname=Choroba+Krabbe
ho&h=empty#jump

e http://www.priznaky-projevy.cz/neurologie-neurochirugie/krabbeho-
nemoc-choroba-priznaky-projevy-symptomy

e https://cs.medlicker.com/982-krabbeho-nemoc
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