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) SDELENI Z PRAXE
POMPEHO CHOROBA — KED NIC STANDARDNE NEPLATI

ky predchadzala infekcia COVID-19 v decembri
2020 s lahkym priebehom. Siedmeho septembra
2022 bola pacientka vysetrend sluzbukonajucim
internistom na urgentnom prijme pre dlhodobo
trvajuce nespecifické tazkosti v zmysle celkovej
slabosti, insomnie, poruchy dychania, nechuten-
stva, v tom case este bez pocitu dychavi¢nosti.
Klinické priznaky pacientky, zdkladné laboratér-
ne parametre zo séra vratane hormdénov stitnej
Zlazy a vitalne funkcie zmerané na urgentnom
prijme neviedli sluzbukonajtceho lekéra k po-
dozreniu na ochorenie sposobujuce respira¢nu
nedostatocnost. Pacientka bola nasledne sme-
rovana na ambulantné vysetrenie u psychiatra,
ktory stanovil diagnézu larvovanej depresie.
Nasledujuci deri u pacientky doslo k rapidnemu
zhor$eniu mechaniky dychania, v sprievode RZP
bola transportovana na urgent aihned'prijatd na
metabolicku JIS pre rozvoj parcidlnej respiracnej
insuficiencie, pri prevoze boli dokumentova-
né saturacie kyslika 35 % v lahu, nasledne bola
prelozend na OAIM s rychlym rozvojom poruchy
vedomia a s nalezom hyperkapnickej ventilacnej
insuficiencie s hodnotou pCO, 13 kPa pri vy3e-
treni acidobazickej rovnovahy (ABB). Pacientka
bola intubovana pre progredientnu respiracnu
insuficienciu s pCO, 17 kPa v ABB. Komplexné
vysetrenia, laboratérne parametre, CT vy3etre-
nie hrudnika, brucha nativne aj postkontrastne
neodhalilo $trukturdlne zmeny zodpovedné
za respiracnu insuficienciu. Vysetrenie mozgu
magnetickou rezonanciou bolo opakovane bez
Strukturdlnych zmien. Po zlep3eni respiracnych
parametrov pacientka prisla k vedomiu a bola
schopna parcidlnej spoluprace. Konzultovany
neurolég dokumentoval svalovu slabost Sijové-
ho svalstva a proximalnych svalovych skupin (do-
minantne flexorov kolien, extenzorov laktov), bez
poruchy citlivosti, bez |ézie v oblasti hlavovych
nervov, ortopnoe zhorsujuce sa k veceru. V dife-
rencidlnej diagnéze sme pomyslali na ochorenie
zokruhu MND, zépalové a hereditarne periférne
neuropatie, pre- aj postsynaptické ochorenia
nervovosvalového prenosu, kongenitdlne, me-
tabolické aj endokrinne podmienené myopatie,
ako aj neuralgicki amyotrofiu. Laboratérne pa-
rametre vratane opakovaného likvorologického
vysetrenia bolo s negativnym nélezom, vyse-
trenie systémovych protildtok, onkoneurondl-
ne protilatky, protilatky proti autoimunitnym
encefalitidam, antigangliozidové protilatky,
antiMUsK aj protilatky proti acetylcholinovym
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receptorom vyzneli negativne. Endokrinolég
vylucil endokrinopatiu. Opakovanym EMG vy-
Setrenim druhy a desiaty den hospitalizacie sa
u pacientky nepotvrdil polyradikuloneuropa-
ticky syndrém, pre- ani postsynaptickd porucha
nervovosvalového prevodu, ihlové EMG vyse-
trenie z m. vastus lateralis I. dx aj m. adductor
magnus |. dx., m. sternocleidomastoideus I. dx.
bez presvedcivej myogénnej lézie, opakovane
monitorovand kreatinkindza bola v norme. Pre
zavaznost klinického stavu a nemoznost vylucit
zZivot ohrozujuce ochorenia indikoval lekar OAIM
v Uvode hospitalizacie lie¢bu dvoma kdramiimu-
noglobulinu, nasledne pre neticinnost pacientka
podstupila 7 cyklov plazmaferézy. Bolusovo bol
podavany aj metylprednizolén do celkovej davky
5gs prechodom na prednizén v davke 1 mg/kg
(po vyhodnoteni vysledkov lie¢ba vysadend).
Pacientke pocas hospitalizacie na OAIM v sep-
tembri 2022 bola zavedend tracheostomicka ka-
nyla a bola ventilovana pomocou umelej plticnej
ventildcie (UPV). Opakovane vykonané pokusy
dosiahnut u pacientky spontdnnu ventilaciu
zlyhavali a pre zhor3ujucu sa hyperkapniu bola
opatovne zapojena na UPV. Tridsiateho septem-
bra 2022 bola pacientka extubovana a prelozena
na neurologicku JIS, v priebehu nasledujuceho
tyzdna sa opat zaznamenali no¢né hyposatura-
cie, dyspnoe, psychomotoricky nepokoj, paci-
entku sme prelozili na KAIM zaciatkom oktébra
2022 s nutnostou pokracovat s UPV. Doplnila
sa stimulacna elektromyografia n. phrenicus
s nizkou amplitddou odpovede 0,4 mV (normy:
amplitida CMAP 0,8 mV, latencia 7,2 ms) (Ehler,
2012). Sonograficky bola vylucena plégia brani-
ce, ihlové elektromyografické vysetrenie brani-
ce, ako aj meranie jej hrdbky nebolo vykonané.
Vysetrenie ventilacnych parametrov u pacient-
ky dokumentovalo rozdiel FVC v horizontalnej
a vertikalnej polohe viac ako 25 %. Nasledne
napriek nie typickému klinickému obrazu a nor-
malnym hodnotdm sérovej kreatinkindzy sme
v rdmci diferencidlnej diagnostiky odobrali aj
suchu kvapku krvi na Pompeho chorobu. Pri
vysetreni suchej kvapky bola celkova koncen-
tracia alfa glukozidazy este v medziach nor-
my (33 nmol/l), ale pomer medzi akorbézovou
aktivitou a celkovou aktivitou bol pod dolnou
hranicou normy: 0,29 (norma: 0,30). Doplnené
enzymatické vysetrenie leukocytov z periférnej
krvi dokumentovalo znizenu aktivity alfa gluko-
zidazy. Na zaklade vysledkov bolo indikované
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molekularno-genetické vysetrenie génu pre alfa
glukozidazu. Strnasteho novembra 2022 sme
dostali vysledok, ktory stanovil, Ze pacientka je
zloZzeny heterozygot pre naj¢astejsi patogénny
variant c.-32-13T>G a variant c.784delG v GAA
géne (tento variant dosial'nebol opisany). Variant
povazujeme za pravdepodobne patogénny,
kedZe spdsobuje posun ¢itacieho retazca, ktory
ma za nasledok vytvorenie predc¢asného stop
kodénu a tym skrétenie proteinu. Variant bol
vyhodnoteny ako pravdepodobne patogénny
predikénym softwarom Varesome. Na zaklade
vysledku zacal proces schvalovania liecby v spo-
lupraci s ambulanciou pre lyzozomalne ocho-
renia. Vzhladom na pretrvavajucu respira¢nu
insuficienciu a riziko nutnosti UPV sme indikovali
neinvazivnu plicnu ventilaciu (NIPV), ktora bola
realizovana na Klinike pneumoldgie a ftizeoldgie
UNM a JLF UK v Martine. Po stabilizovani klinic-
kého stavu sme pacientke doplnili EMG vyse-
trenie z paraspinalnych svalov vo vyske Th12,
kde sa ukazali jednozna¢né myogénne poten-
cialy (Obr. 1),a MR stehnovych svalov (Obr. 2,
Obr. 3), pri ktorom bola zdokumentovana
atrofia a tukové prestavba svalov m. biceps
femoris, m. semimebranosus a semitendino-
sus a musculi glutei obojstranne. Po schvaleni
lie¢by zdravotnou poistoviiou sme pacientku
zacali liecit Myozymom v odporucanej davke,
od decembra 2022 do sucasnosti absolvovala
24 podani bez zavaznych neZiaducich ucinkov
lieku. Stav pacientky v porovnani s klinickym
nalezom pri prijati hodnotime ako zlep3eny,
je plne sebestac¢nd, samostatne chodi, s nut-
nostou pouzivania NIPV pocas asi 10 hodin
v noci. Zaroven bol odoslany material na ge-
netické vysetrenie sestry a syna pacientky
so zameranim na Pompeho chorobu. Sestra
pacientky pri vySetreni sekvenénou analyzou
intronu 1 a exénu 4 génu pre GAA nie je no-
sitelkou patologického variantu c.-32-13 T>G
avariantu c.784delG v GAA géne, nie je u nej
pritomna Ziadna forma svalovej slabosti. Dve
dalsie sestry pacientky sa rozhodli nepod-
stupit genetické vysetrenie. Syn pacientky je
nosi¢om patologického variantu c.-32-13 T>G
v heterozygotnom stave, variant c.784delG na
exéne 4 nebol u neho pritomny.

Zaver
Adultna forma Pompeho choroby je vzacne

geneticky podmienené ochorenie, manifestu-
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