Jaterní glykogenózy

glykogen- makromolekulární zásobní forma glukózy


homopolysacharid- větvený- 2 typy vazeb-glukózové jednotky spojené α (1-4) glykosidovými vazbami, po 8-12 jednotkách se nachází větvení pomocí vazby α (1,6)

glykogenózy= metabolická onemocněnízahrnující stavy, při nichž se v buňkách hromadí buď zvýšené množství normálního glykogenu nebo glykogen atypický


podklad- porucha odbourávání glykogenu 



   zvýšená syntéza glykogenu

Glykogenóza typu 0


chybění enzymu glykogensyntetasy v játrech


klinický obraz- stavy těžkých hypoglykémií s křečemi- poškození mozku


neodkladná diagnostika je nezbytná k přežití dítěte

Glykogenóza typu I= von Gierkeho nemoc- hepatorenální glykogenóza- AR


defekt glukóza-6-fosfát


klinický obraz- začíná v kojeneckém věku progredující hepatomegalií, hypoglykemické křeče nalačno




laktátová acidóza s Kussmaulovým dýcháním




charakteristická facies- doll face- obličej panenky




organismus se na hypoglykémie adaptuje → klesá sekrece inzulinu → aktivace lipázy v tukové tkáni → hyperlipoproteinémie → vznik ketolátek


biopsie jater- steatóza a zmnožení glykogenu


terapie- dietní- frekventní podávání výživy s omezením živočišných tuků, laktózy, sacharózy a fruktózy




kalorickou potřebu nahradíme hlavně maltodextriny a škroby



cílem je zabránit stavům těžké hypoglykémie


prognóza- v dětství je dobrá



     v dospělosti hrozí rozvoj jaterních, renálních a kardiovaskulárních komplikací

	Typ
	Název (typ dědičnosti)
	Defektní/chybějící enzym
	Postižené orgány/ projevy

	III.
	Limitní dextrinosa, Forbesova choroba, Coriova choroba (AR)
	Chybění debranching enzymu 
	Játra, svaly, srdce/ Abnormální glykogen – tzv. limitní dextrin, hepatomegalie, postižení svalů a myokardu, sklon k pneumoniím, někdy svalová dystrofie

	IV.
	Amylopektinosa, Andersonova choroba (AR)
	Chybění branching enzymu (porucha větvícího enzymu)
	Játra/ Akumulace amylosy – tj. glukosový polymer podobný amylopektinu, ukládání v játrech a ve slezině, hepatosplenomegalie, jaterní cirhóza, jaterní selhání v předškolním věku

	VI.
	Hersova choroba (?)
	Chybění jaterní fosforylasy
	Játra/ Hepatomegálie, jinak bez příznaků, dobrá prognóza

	VII.
	Taruiova choroba (AR)
	Chybění fosfofruktokinasy ve svalech a v erytrocytech
	Kosterní svalstvo/ Klinický obraz jako typ V., prognóza dobrá

	VIII.
	(X-vázaná)
	Chybění jaterní fosforylasakinasy 
	Lék. slovník - Akumulace glykogenu v CNS, degenerativní postižení CNS, nystagmus, ataxie, spasticita, Harper: jako typ VI




