








se projevi nedostatkem vitaminu H v téle. Toto vede
k porucham svalového napéti, kie¢im, porucham
védomi a rovnovahy nebo az k postizeni intelektu.
Také se mohou vyskytovat kozni potize.

FSH hormon ovliviuje pohlavni zlazy. Jedna gene-
ticka odchylka vede k tomu, Ze nékteré osoby jsou
na FSH citlivéjsi, jiné naopak méné citlivé.

Toto je nutné zohlednit pfi vybéru spravné davky
hormon pfi 1é¢bé neplodnosti.

vede k nizké toleranci namahy a svalové slabosti -
zejména pfi zvySené namaze, stresu, prochladnuti,
hladovéni. Onemocnéni mize vyustit v selhani led-
vin Ci dechovou nedostate¢nost. Novorozenecka
forma je spojena s vysokou umrtnosti.

vede ke zvysené krvacivosti, jak u muzd, tak u Zen.
Onemocnéni ma rdzny pribéh a nejCastéji se
projevuje prodlouzenym krvacenim pfi poranéni,
Castym nebo tézkym krvacenim z nosu apod.

vede k postupnému zhorSovani stavu nervového
systému se Sirokou $kalou pfiznakUl, mezi kterymi
jsou nejCastéjsi: porucha traveni se zachvatovym
zvracenim, opakované zanéty plic, pozménéna
citlivost na bolest a vnimani teploty, nestabilita
srdeC¢né-cévniho systému a ocni projevy (zejména
poruchy funkce duhovky). Primérna délka Zivota
je snizena.

jedna se o nékolik nemoci postihujicich zejména
syndrom, u kterého se potize projevuji po porodu
nebo v ¢asném détstvi a k umrti dochazi obvykle
do tfi let véku. Mezi projevy tohoto onemocnéni
patfi zavazna svalova hypotonie (snizeni svalového
napéti), ktera se postupné zhorsuje, dale zmenseni
svalové hmoty a postizeni mozku.

U tohoto onemocnéni dochazi k hromadéni ami-
nokyseliny lysinu a tryptofanu, coz vede k toxické-
mu poskozeni mozku.

je nelécitelné onemocnéni, u kterého dochazi
k zavaznému poskozeni bilé hmoty mozku a michy.
VétSina déti umira pfiblizné do 10 let véku.

vede k mnohoc¢etnym porucham v téle. Tézka for-
ma se projevi zavaznymi neurologickymi potizemi,
neprospivanim, poruchou rdstu, poruchou srazeni
krve, onemocnénim jater a traviciho traktu — asi
20% takovychto déti zemre v prlibéhu prvniho roku
Zivota.

je dédi¢né zanétlivé onemocnéni, které se objevuje
v zachvatech. Pacienti maji ¢asto horeCku bez
jinych potizi nebo dalsi potize jako bolesti bficha

¢i kloubU, zanéty pobfisnice, pohrudnice a nékdy

i osrde¢niku a mozkovych blan. U muzi se mohou

vivs

je selhani ledvin.

vede k rozsahlé poruse krvetvorby. U pacient(

se déle objevuje porucha rlstu, mikrocefalie (maly
obvod hlavy), skoliéza a abnormality hornich
koncetin, mentalni opozdéni, poruchy pohlavniho
zrani a imunity.

V disledku genetické chyby se u pacientli hromadi
rlzné latky, které ¢asto vedou k problémdm
neurologickym a jaternim, k opozdéni puberty,

k poruSe télesného a dusevniho vyvoje a degenera-
ci nervového systému. Jednotlivda onemocnéni
mohou mit velkou variabilitu - od mirnych forem

az po velmi zavazné vedouci ke smrti v Casném
détském véku.
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