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Muz, ktery se nemohl ponorit - kazuistika
pacienta s typickym prubéhem pozdni formy

Pompeho nemoci

MUDr. Livie Mensova, MUDr. Daniel Baumgartner
Neuromuskularni centrum 2. LF UK a FN Motol, Praha

Pompeho nemoc (PD, glykogendza Il. typu) je vzacné geneticky podminéné meta-
bolické onemocnéni charakterizované deficitem alfa-1,4-glukosidazy (GAA, kyselé
maltdzy). Projevy onemocnéni i délku zZivota Ize ovlivnit enzymovou substitu¢ni
terapii (ERT). Neuromuskularni centrum 2. LF UK a FN Motol a Neuromuskularni
centrum FN Brno realizuji projekt, jehoz cilem je odhalit dosud nepoznané pfipady
Pompeho nemoci a nové diagnostikovanym pacientlim poskytnout dispenzarni péci
a substitu¢ni terapii. Clanek demonstruje typicky prabéh pozdni formy Pompeho
nemoci na kazuistice pacienta zachyceného v ramci projektu.

Klicova slova: Pompeho nemoc, glykogendza Il. typu, respiracni insuficience, porucha
dychani ve spanku, ortopnoe.

Man who was unable to dive - typical course of Pompe's disease with late onset

Pompe disease (PD, glycogenosis type ll) is a rare genetically determined metabolic
disease characterized by alpha-1,4-glucosidase (GAA, acid maltase) deficiency. Disease
manifestations and life expectancy can be influenced by enzyme replacement therapy
(ERT). Neuromuscular centers in Prague and Brno are implementing a project aimed at
detecting previously unknown cases of Pompe disease and providing dispensary care
and substitution therapy to the newly diagnosed patients. The article demonstrates
the typical course of the late form of Pompe disease by means of the case report of
a patient found thanks to the project.

Key words: Pompe disease, glycogenosis Il. type, respiratory insufficiency, sleep
breathing disorder, orthopnea.

Uvod

Pompeho nemoc (PD, glykogendza Il. ty-
pu) je vzacné geneticky podminéné metabo-
lické onemocnéni charakterizované deficitem
alfa-1,4-glukosidazy (GAA, kyselé maltazy).
Dusledkem nedostatecné ¢i zcela chybéjici
funkce enzymu je hromadéni glykogenu v lyso-
zomech véech tkani, zejména viak kosterniho
svalu a myokardu, vedouci k jejich poSkozeni.

Z klinického hlediska rozlisujeme dvé for-
my onemocnéni: €asnou (early onset, EOPD)
charakterizovanou nulovou ¢i zcela minimalni

(< 1 %) aktivitou GAA, a pozdni (late onset,

LOPD) s enzymatickou aktivitou mezi 1-30 %
normy. EOPD, nékdy téz zvana klasicka nebo
infantilni, se mGze manifestovat jiz in utero, ty-
picky viak v prvnich ¢tyfech mésicich postna-
talniho Zivota, a to generalizovanou hypotonii,
obtizemi s pfijmem potravy, neprospivanim,
respiracni insuficienci a kardiomegalii na pod-
kladé hypertrofické kardiomyopatie. Nelécend
EOPD kon¢i zpravidla do jednoho roku véku
umrtim v dusledku respira¢niho ¢i kardialniho
selhani (Kishnani et al., 2006). LOPD zahrnuje
klinicky velmi variabilni spektrum symptomu
s nastupem v détském (juvelnilni forma) ¢i
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