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POMPEHO CHOROBA — KED NIC STANDARDNE NEPLATT

Obr. 1. Ihlové EMG vysetrenie musculi multifidi vo vyske Th 12 1. sin
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juce sa svalovou slabostou lokalizovanou
v proximalnych svalovych skupinach hor-
nych a dolnych kon¢atin, v Sijovom a brusnom
svalstve, vo vzpriamovacoch trupu, Unavou
u 75 % pacientov (Hagemans et al., 2007),
myalgiou u 50 % pacientov (Hagemans et
al., 2007), svalovymi atrofiami, respiracnym
zlyhanim, s pomalou progresiou, ktord méze
byt dlhodobo hodnotena ako inej etioldgie.
U nasej pacientky bola prva klinicky relevantna
manifestdcia akutna respiracna insuficiencia.
AZu 50 % pacientov byva sucastou inicidlnych
tazkosti respira¢na nedostatoc¢nost alebo
ndmahové dyspnoe (Katzin et al., 2008; Mdiller-
Felber et al., 2007; Spalek, 2009). Diagnostické
problémy spo6sobila aj opakovane normélna
koncentrécia kreatinkindzy, ¢o sa podla
literatary stéva az u priblizne 10 % pacientov
(Katzin et al., 2008; Spalek, 2011). Viaceré
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Obr. 2. MRobrazproximdilnejtretiny stehna, tran-
sverzdlna rovina, T2 vdZenie , Sipkou zobrazené
lipodystrofické zmeny postihuté svalovych skupin

Obr. 3. MR obraz zadnej strany stehna , koro-
ndrna rovina, T2 vdZenie, sipkou zobrazené lipo-
dystrofické zmeny postihutych svalovych skupin

EMG vysetrenie vratane paraspinalnych

svalov a vysetrenie ventila¢nych parame-
trov pacienta v stoji a v lahu. Pomocnou
metddou je MR zobrazenie postihnutych
svalovych skupin. Vzhladom na ekonomic-
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