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INDIKACNI KRITERIA

Indikacni kritérium — Danonova choroba

Souhrn Danonova choroba
= deficit lysosomalniho membranového proteinu LAMP2
Defektni gen — LAMP2

Dédiénost X —vazané

Klinické symptomy Muzi (X-hemizygoti)

hlavni — kardiomyopatie (s pre-excitaci), myopatie kosterniho
svalu, lehky kognitivni deficit vedlejsSi —

hepatopatie, oftalmopatie

Zeny (X-heterozygotky)
fenotyp je obecné mitigovan a variabilni v porovnani s muzskymi
pacienty

Nastup klinickych

pFiznaki Muzi - détstvi az mladSi dospélost

Zeny — variabilni, ale obecné o 5-10 let pozdéji nez u pacientli muz(i

Laboratorni nalezy variabilni zvySeni CK, myoglobinu, troponinu I, AST, ALT

Diferencialni diagnostika . . )
1. Hypertroficka kardiomyopatie — zkraceni PQ intervalu

2. Prlkaz absence LAMP2 proteinu v krevnich burikach
(imunodetekéni metody)

muZzi i Zeny — kvantitativni hodnoceni (rdzna mozaikovitost u riznych

bunéénych i tkdnovych typu) v elementech bilé krevni fady periferni

krve metodou pratokové cytometrie

3. Vysetreni DNA pro vylouceni mutace LAMP2 genu (nasleduje po
prikazu absence LAMP2 proteinu v krevnich burkach)

Imunodetekéni metody je vhodné provadét v elementech bilé krevni fady.

Biopsie kosterniho svalu nebo endomyokardu by nemély byt metodou prvni volby.

Nutno vyloucit hypertrofické kardiomyopatie na metabolickém zékladé — zejména mitopatie, GSD Ill a IV,
CDG syndrom, Fabryho nemoc, PRKAG?2 deficit.

Indikaci k vySetieni by mél provadét lékar ze specializovaného kardiologického pracovisté.
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