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Thomsenův	syndrom
Thomsenův	syndrom	(také	myotonia	congenita	nebo	ataxia	muscularis)
je	autozomálně	dominantně	dědičný	syndrom	myotonie,	projevující	se	již
po	porodu	obtížným	sáním	a	strnulou	mimikou.	Po	svalové	kontrakci
nedochází	k	relaxaci,	muskulatura	je	výrazně	hypertrofická	(v	důsledku
opakovaných	svalových	kontrakcí)	se	zvýšenou	dráždivostí.	Nemocní
nejsou	schopni	rychlejších	pohybů.	Vcelku	jim	ale	choroba	nečiní
výraznější	potíže.

Vzácnější,	autozomálně	recesivně	dědičná	forma	kongenitální	myopatie
se	nazývá	Beckerova	choroba	(OMIM:	255700	(https://omim.org/entry/2
55700);	nejde	o	Beckerovu	formu	svalové	dystrofie,	ale	jinou	klinickou
jednotku)	a	je	podmíněná	mutací	v	genu	CLCN1.

Odkazy
Externí	odkazy

	Anestezie	u	myotonia	congenita	Becker	–	interaktivní
algoritmus	+	test	(http://www.akutne.cz/index.php?pg=vyukove-mat
erialy--rozhodovaci-algoritmy&tid=321)

Související	články

Statinová	myopatie
Myopatie
Myastenia	gravis
Myopatický	syndrom
Myotonický	syndrom
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