Thomseniv syndrom

Thomsenlv syndrom (také myotonia congenita nebo ataxia muscularis)
je autozomdlné dominantné dédi¢ny syndrom myotonie, projevujici se jiz
po porodu obtiZznym sanim a strnulou mimikou. Po svalové kontrakci
nedochazi k relaxaci, muskulatura je vyrazné hypertroficka (v disledku
opakovanych svalovych kontrakci) se zvysenou drazdivosti. Nemocnf
nejsou schopni rychlejsich pohybd. Vcelku jim ale choroba neéini
vyraznéjsi potize.

Vzacnéjsi, autozomalné recesivné dédi¢na forma kongenitdIni myopatie
se nazyva Beckerova choroba (OMIM: 255700 (https://omim.org/entry/2
55700); nejde o Beckerovu formu svalové dystrofie, ale jinou klinickou
Jjednotku) a je podminénd mutaci v genu CLCN1.

Odkazy
Externi odkazy

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

Souvisejici ¢clanky

Statinova myopatie
Myopatie

Myastenia gravis
Myopaticky syndrom
Myotonicky syndrom
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