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Клинические рекомендации





Нарушения обмена галактозы (Галактоземия)
Кодирование по Международной статистической
классификации болезней и проблем, связанных со здоровьем: E74.2 





Краткая информация по заболеванию или состоянию (группы заболеваний или состояний)
Определение заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
Галактоземия (ГАЛ) – группа наследственных нарушений обмена углеводов, при котором в организме накапливается избыток галактозы и ее метаболитов, что обусловливает клиническую картину заболевания и формирование отсроченных осложнений. Тип наследования всех форм галактоземии - аутосомно-рецессивный.
Особенности кодирования заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний) по Международной статической классификации болезней и проблем, связанных со здоровьем
E74.2 - Нарушения обмена галактозы (Недостаточность галактокиназы. Галактоземия)
Классификация заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
В основу современной классификации ГАЛ положен этиологический принцип.
В зависимости от дефекта одного из трех основных ферментов, участвующих в обмене галактозы выделяют три типа ГАЛ:
I. Классический - галактоземия I типа, обусловленная дефицитом фермента галактозо-1-фосфат-уридилтрансферазы (ГАЛТ) и наличием гомозиготных или компаунд-гетерозиготных мутаций в гене GALT (G/G). Отдельно выделяют вариант Дуарте (D/D) и галактоземию- Дуарте (G/D), при которых полиморфный вариант находится в гомозиготном состоянии или компаунд-гетерозиготном состоянии с патогенной мутацией.
II. Недостаточность галактокиназы (ГАЛК) (галактоземия II типа).
III. Дефицит уридиндифосфат-галактозо-4-эпимеразы (ГАЛЭ или эпимеразы) – галактоземия III типа [25].
Медицинская реабилитация, медицинские показания и противопоказания к применению методов реабилитации
Рекомендуются реабилитационные мероприятия пациентам с неврологическими нарушениями по типу детского церебрального паралича вследствие билирубиновой энцефалопатии или поражения зрительного анализатора вследствие кровоизлияния в сетчатку глаза, частичной атрофии зрительного нерва [20].
Уровень убедительности рекомендаций - С (уровень достоверности доказательств – 5)
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