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SDĚLENÍ Z PRAXE
Pompeho choroba – keď nič štandardné neplatí

júce sa svalovou slabosťou lokalizovanou 

v  proximálnych svalových skupinách hor-

ných a dolných končatín, v šijovom a brušnom 

svalstve, vo vzpriamovačoch trupu, únavou 

u 75 % pacientov (Hagemans et al., 2007), 

myalgiou u 50 % pacientov (Hagemans et 

al., 2007), svalovými atrofiami, respiračným 

zlyhaním, s pomalou progresiou, ktorá môže 

byť dlhodobo hodnotená ako inej etiológie. 

U našej pacientky bola prvá klinicky relevantná 

manifestácia akútna respiračná insuficiencia. 

Až u 50 % pacientov býva súčasťou iniciálnych 

ťažkostí respiračná nedostatočnosť alebo 

námahové dyspnoe (Katzin et al., 2008; Müller-

Felber et al., 2007; Špalek, 2009). Diagnostické 

problémy spôsobila aj opakovane normálna 

koncentrácia kreatínkinázy, čo sa podľa 

literatúry stáva až u približne 10 % pacientov 

(Katzin et al., 2008; Špalek, 2011). Viaceré 

kazuistiky (Menzell et.al., 2018; Sader et 

al., 1998) opisujú pacientky s  obdobným 

klinickým obrazom, priebehom ochorenia 

(akútna respiračná insuficiencia s nutnosťou 

umelej pľúcnej ventilácie, normálne hodnoty 

kreatínkinázy, s indikáciou mnohých vyšetrení 

potrebných na  diferenciálnu diagnostiku 

ochorenia). U  oboch pacientok viedlo 

k správnej diagnóze histologické vyšetrenie 

svalu. Napriek diagnostickým rozpakom bola 

našej pacientke diagnóza stanovená správ-

ne a je na klinike dispenzarizovaná a  lie-

čená enzymatickou terapiou v spolupráci 

s ambulanciou pre lyzozomálne ochorenia. 

Cieľom kazuistiky je poukázať na nutnosť 

vyšetrenia suchej kvapky krvi na Pompeho 

chorobu u pacientov s neznámou etiológiou 

respiračnej insuficiencie. V diferenciálnej 

diagnostike je prínosné extenzívne ihlové 

EMG vyšetrenie vrátane paraspinálnych 

svalov a vyšetrenie ventilačných parame-

trov pacienta v stoji a v  ľahu. Pomocnou 

metódou je MR zobrazenie postihnutých 

svalových skupín. Vzhľadom na ekonomic-

kú náročnosť liečby vypracovalo European 

Pompe Consortium kritériá pre ukončenie 

liečby. Naša pacientka aktuálne nespĺňa tie-

to kritériá v žiadnom z bodov (Kooten, 2010).
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Obr. 1.  Ihlové EMG vyšetrenie musculi multifidi  vo výške Th 12 l. sin
Obr. 2.  MR obraz proximálnej tretiny stehna, tran­
sverzálna rovina, T2 váženie , šípkou zobrazené 
lipodystrofické zmeny postihuté svalových skupín

Obr. 3.  MR obraz zadnej strany stehna , koro­
nárna rovina,  T2 váženie , šípkou zobrazené lipo­
dystrofické zmeny postihutých svalových skupín


