POMPEHO CHOROBA

POMPEHO CHOROBA (PCH) je zriedkava geneticka porucha, pri
ktorej enzym a-glukozidaza neplni svoju funkciu a nestiepi glyko-
gén. Nahromadeny glykogén narusa Strukturu a funkciu svaloy,

ktoré prestavaju riadne fungovat.
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NARODENYCH DETI

ma diagnostikovanu PCH.
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SUBSTITUCNA LIECBA
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Enzymova substitu¢na T
liecba (ERT) vo forme
infuzie nahradza chybajuci
ludsky enzym v laboratoériu
vyrobenou a-glukozidazou.
LieCba zastavuje rozvoj
ochorenia.
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ZMENA
ZIVOTNEHO STYLU

Vhodnymi cvic¢eniami pri
ochoreni su chédza, plavanie,
bicyklovanie, jemné spevnuju-
ce cviky a strecing na podporu
flexibility. Délezita je strava

s dostatkom bielkovin.
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Cislo diagnézy MKCH 10: E74.0

1. INFANTILNA FORMA

Je to najtazsia forma. @
Dojcata maju ochabnuteée

a slabé svaly, poskodené srdce

a trpia arytmiou. Dychacie svaly
im slabnu. Charakteristické je
zvacsenie pecene a porucha
sluchu. NelieCeni pacienti bez
lieCby zomieraju do 1 roka.

3 FORMY PCH

2. JUVENILNA FORMA

Prvé priznaky

sa objavuju uz

v priebehu detstva.
NajcastejSimi priznakmi
su slabé svaly koncatin
a trupu, slabost svalov,
ktoré pomahaju pri
dychani a dusnost.
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NA KOHO SA OBRATIT? @
S diagnostikou vam
pomobze neuroloég. +
3. ADULTNA FORMA
M4 Siroku skalu

priznakov - slabost

pri vstavani zo
sedu alebo drepu, kra-
¢ani do schodov, bolest
svalov, dychavic¢nost,
kf¢e a velkd unava.
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