Mukopolysacharidoza Il. typu

= deficit enzymu L-iduronosulfatsulfatasy !
Onemocnéni charakterizované nésledujicimi znaky:

hromadéni heparansulfatu

jen muzi (GR dédi¢nost)

bez zakaleni rohovky + thorakolumbalni kyf6zy!?!
OMIM: +300900 (https://omim.org/entry/309900)

tézka forma (A)

= zacind mezi 1. a 3. rokem, ma rychlejsi progresi a postizeni umiraji do 15. roku Zivota ¢asto v dUsledku
srdec¢niho selhani

makrocefalus, prominujici celo, Siroky nos, hypertrofické dasné, malformované zuby, makroglosie
kratky krk, prominujici bricho jako d@sledek hepatosplenomegalie

poruchy sluchu

demence

kardiomegalie, zGzeni koronarnich cév

lehka forma (B)

projevy zacinaji ¢asto v mladsim skolnim véku a postizeni se mohou dozit i 50 let
zpomaleny rast, flekéni drzeni prstd rukou, které vadi pri psani

retinitis pigmentosa

normalni intelekt

¢astd nedoslychavost
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Souvisejici ¢lanky

= Mukopolysacharidézy
= Dé&di¢né poruchy metabolizmu cukrd
= Achondroplazie m Tanatoforicky dwarfismus m Diastroficka dysplézie m Larsenlv syndrom

Externi odkazy
= Handbook of Genetic Counseling/Mucopolysacharidosis (https://en.wikibooks.org/wiki/Handbook of Genetic_Co

unseling/Mucopolysacharidosis_%28MPS%29)
= National MPS Society (https://mpssociety.org/)
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