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Polysaccharide storage myopathy
(PSSM)

* Quarter horse, american paint horse,
appaloosa, teplokrevnici, chladnokrevnici

* Akumulace amylaza senzitivniho a amylaza
rezistentniho glykogenu (vlakna 2. typu)

* Glykolyza a glykogenolyza plné funkCni

* Bez postizeni jinych organu




Klinicke priznaky PSSM

Vyvolany fyzickou zat€zi (trénink)
Myalgie, ztuhlost, poceni, neochota k
pohybu az ulehnuti, myoglobinurie

Hibet, zad’
Vyrazna elevace CK, AST

Plazmaticka koncentrace laktatu | je
adekvatni fyzické zatézi :




Etiologie PSSM

* Autozomaln¢ dominantni mutace genu
GYS-1 pro glykogen syntazu (GS)
» Substituce argininu za histidin (Arg309His)

* Vysledkem je neregulovana synt¢za
glykogenu a jeho hromadéni ve svalovych
vlaknech

» ZvySena aktivita GS ve svalove tkani
McCue a kol.,Genomics, 2008, 485-466



Diagnostika PSSM

Rekurentni zat€¢zova rabdomyolyza
Elevace aktivity svalovych enzymu
Zatezovy test

Biopsie (m. gluteus medius,

m. semitendinosus) it 2t
Hromadéni glykogenu se zvySuje s vékem

Od 2 let

Komerc¢ni geneticky test je pripravovan




Diagnostika PSSM
Biopsie svalu

Amylaza-rezistentni glykogen (ARG)

Amylaza-senzitivni glykogen (ASG)
subsarkolemalné

Subsarkolemalni vakuoly (ASG)
Intracytoplasmaticke masy (ASQG)

Vnitini jadra, variabilita velikosti svalovych
vlaken



Pacienti KCHK Brno

10 koni

Rekurentni zatézova rabdomyolyza
Elevace CK a AST

HE, A-PAS, PAS

VVG, NADH-TR, SDH, ATPaza, sudan
black B, o1l red O

Kysela fostataza, myofosforylaza,
fostofruktokinaza



Pacienti KCHK Brno

Histologicky znak Pocet koni
(n=10)

Amylaza rezistentni glykogen 3
ASG subsarkolemalni deposita 9
Subsarkolemalni vakuoly 4
Intracytoplasmatické masy 3
Variabilita velikosti svalovych 3
vlaken

ZvySeny pocet vnitinich jader 4










Terapie a prevence PSSM

Akutni epizoda: klid, infuze, NSAID
(analgezie)

Kazdodenni pohyb

Minimalizovat prijem polysacharidu v
krmn¢ davce (zadne jadro)

Zdroj energie: rostlinn¢ oleje

Pr1 dodrZeni diety a kazdodenniho pohybu
je sportovni vyuziti pacienta mozn¢
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