Véasna diagnostika
vzacnych onemocneni

Vzacna onemocnéni se z genetického hlediska tykaji pfiblizné
5 % populace, priblizné 20 % vzacnych onemocnéni je ziskanych
v prubéhu Zivota a Casto se projevi aZ v dospélosti. Pfesto
»>;nikdo z nas neni chranén statistikou®.

Kdy bychom méli pomyslet na vzacné onemocnéni?
V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznakii u pacienta.
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Zde uvadime nejcastéjsSi priznaky:

« opakované infekce a mykozy nereagujici na lécbu, * neobjasnéné poruchy védomi (zmatenost,

pneumonie, zanéty stiedousi; dezorientace, agresivita, ale i bezvédomi), pfi délce
trvani v hodinach az desitkach hodin, zvlasté pfi
horecnatém stavu nebo v souvislosti s pfijmem
potravy;

* dlouhodobé bolesti svall, kosti a kloub(li nejasného
ptivodu, rozvoj svalové slabosti, bolesti zad, kiece;
* zvyéelné avbéinym| Pﬁémam' AU DY,  dlouhodobé nevysvétlené narazové epizody horecky
N T s bolestmi kloubd, sval, bficha, hrudniku, hlavy,
« rychle progredujici poruchy sensitivity, zraku, sluchu kozni vyrazkou a s pfitomnosti bilkoviny v moci;

e el Sl i) st e anemie, zvétSeni srdce, trombodzy, vie béZnymi

« zhorseni intelektu nebo kognitivnich funkci zacinajici diagnostickymi postupy neobjasnéné;

predi30,FakemiZivota; « chronicky chrapot, hemoptyza, halitéza (zapach z Ust);

* puchyfe v misté plsobeni tlaku, pigmentové skvrny,
poruchy rdstu nehtd a vlasd, nehojici se skvrny,
papuly a uzly s hladkym povrchem nebo s Supinami, ¢ snizena vykonnost, namahova dusnost, synkopa
fialové zbarvené hibety rukou a nartd, puchyfe na (bezvédomi), bolest na hrudi, buseni srdce, otoky
k(Zi a sliznici dutiny Gstni, loZiska tuhé kiize, nehojici dolnich koncetin, nahla srdec¢ni smrt v rodinné
se viedy jinde nez na bércich; anamnéze;

e progredujici dusnost, neobjasnény kasel;

 nevysvétlitelné laboratorni zmény: hypoglykémie, e hemoptyza, krvaceni do traviciho, urogenitalniho
hyperamonémie, hypo- a hyperurikémie, laktatova traktu;
aciddza, abnormalni zapach ¢i barva moci nebo L v s
s .. ¢ hmatné rezistence, zvétsené lymfatické uzliny;
krystalurie, bilkovina v moci;
* otoky, nechutenstvi, Zizen, pachut v Ustech, svédéni,

@ neswasd, velnon? il dhppopde il Unava, hypertenze, abnormalni vzhled a zapach moci.

prajmy, flushe;

Vétsina téchto p¥iznakd je pfitomna i u ¢asto se vyskytujicich onemocnéni. Nicméné pokud se pfi standardni terapii
onemocnéni nelepsi, jeho projevy jsou protrahované i recidivuji, méli bychom pomyslet na vzacné onemocnéni a
pacienta odeslat do specializovaného centra ¢i kontaktovat Narodni koordinacni centrum pro vzacha onemocnéni,
které zprostiedkuje kontakt na pfislusné specialisty dle signalnich pfiznak( pacienta.

Vyuzijte informacni / konzultacni e-mail:

help@vzacna-onemocneni.cz

www.vzacnenemoci.cz, www.vzacna-onemocneni.cz, www.orpha.net

Odborny garant projektu: -
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