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Uvadzame kazuistiku pacientky s akitne vzniknutou respiracnou insuficienciou, dlhodobo odkéazanej na umeld plicnu ventilaciu,
s generalizovanou svalovou slabostou nejasnej genézy. Pacientka absolvovala mnozstvo vysetreni, ktoré nakoniec napriek nie
typickému klinickému obrazu, nespecifickému vysledku prvého EMG vysetrenia a negativite svalovych enzymov viedli k spravnej
diagnoze a nasledne k liecbe Pompeho choroby.
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Pompe’s disease - when nothing standard applies

We present the case report of a patient with acute respiratory insufficiency, long-term dependent on artificial pulmonary ventila-
tion with generalized muscle weakness of unclear origin. The patient underwent a series of examinations, which ultimately led to
the correct diagnosis and subsequent treatment of Pompe disease despite the non-specific clinical picture and the non-specific

result of the first EMG examination and the negativity of muscle enzymes.
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Uvod

Pompeho choroba je glykogendéza typu I
s deficitom lyzozomalnej alfa glukozidazy (GAA),
s mutdciou génu ulozenom na 17.chromozéme
(17925,3-g25,3). Je zndmych viac ako 300 mu-
tacii tohto génu. Ide o autozomalne recesivne
ochorenie. GAA je glykoprotein obsahujuci 952
aminokyselin afyziologicky stiepi alfa-1,4 vazbu
glykogénu. Vysledkom mutacie je nedostatok
enzymu veduci k hromadeniu glykogénu v lyzo-
zémoch vietkych tkaniv (pecen, endotel, gang-
li4, predné rohy miechy, periférne nervy), najma
vsak v svalovych vldknach Il. typu a v myokarde.
To nasledne vedie kich rupture, zlyhaniu organel
svalovej bunky a k lipofuscinom sprostredkova-
nej apoptdze bunky. Prevalencia na Slovensku
je 1-5/pacientov na milién obyvatelov, doteraz
bolo diagnostikovanych 12 pripadov. Vyskytuje

sav 2 formach: early onset (Ziadna aktivita GAA)
alate onset. V minulosti to bolo progresivne in-
faustné ochorenie. V roku 2006 boli v USA (Food
and Drug Administration) a v Eurépe (European
Medicines Agency) schvalené indikécie pre
substitu¢nu enzymaticku liecbu (ESL) rekombi-
nantnou alfa glukozidazou pri vietkych formach
Pompeho choroby, a to v davkovani 20 mg/kg
telesnej hmotnosti v dvojtyzdnovych interva-
loch, ktora viedla k zasadnej zmene prognézy
a kvality Zivota pacientov s tymto ochorenim
(Kishnani et al., 2006; Kishnani et al., 2007; Van
der Ploeg et al., 2007; Roberts et al., 2010).

Opis pripadu

Ide 0 59-ro¢nu pacientku pochadzajucu
z 5 deti, ma tri Zijuce sestry. Brat zomrel ako
50-ro¢ny v roku 2000 na tazkosti s dychanim

(dokumentéciu nebolo mozné dohladat).
Otec zomrel ako 62-ro¢ny na multiorganové
zlyhanie. Syn pacientky je zdravy. V detstve,
v Case dospievania a v dospelosti az do veku
55 rokov nemala pacientka zndmky svalovej
slabosti ani problémy s dychanim, $portovala.
Gravidita pacientky prebehla bez komplikacii.
V osobnej anamnéze je arteridlna hypertenzia,
stav po operacii mucinézneho adenokarcinému
hrubého ¢reva v roku 2017 a Siestich cykloch
chemoterapie. Prvé klinické priznaky si pacientka
vsimla koncom roka 2019 po rehabilitacii pre
fraktdru stavca L1 po pade, udavala problémy
pri chédzi po schodoch. Prvé problémy s dy-
chanim v lahu spozorovala od februara 2022,
od maja do septembra toho istého roku schudla
5 kg. Stav bol obvodnym lekdrom pripisovany
postkovidovému syndromu, ktorému u pacient-

MUDr. Viera Holecova

Il. neurologické klinika SZU, FNsP F. D. Roosevelta, Banskd Bystrica

vieraholecova@centrum.sk

Cit. zkr: Neurol. praxi. 2023;24(6):477-480
Clanek piijat redakcf: 1. 10. 2023
Clanek piijat k publikaci: 10. 11. 2023

www.neurologiepropraxi.cz

/ Neurol. praxi. 2023,24(6):477-480 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 477


https://doi.org/10.36290/neu.2023.069

