dospélém (adultni forma) véku. Vedoucim

symptomem je progresivni pfevazné proxi-

malni svalova slabost s pfevahou na dolnich
koncetinach, déle se objevuje slabost axial-
nich svall a brénice, kterd mize vést k rozvoji

respiracni insuficience (Toscano et al., 2019).

Myokard byva u LOPD uletfen (Herbert et al.,

2018). Projevy onemocnéni i délku zivota lze

ovlivnit enzymovou substitu¢ni terapii (ERT)

(Kishnani et al., 2014).

Incidence PD byva udavana 1:40000 (z to-
ho V4 pfipadd EOPD), epidemiologické udaje
se vsak lisi v zavislosti na zemépisné lokalité
i etnicité. V Ceské republice Zije v sou¢asné do-
bé 26 pacientl s konfirmovanou diagnézou,
znichz 23 je lé¢eno ERT. Od roku 2018 probiha
pod zastitou Neuromuskularniho centra 2.
LF UK a FN Motol a Neuromuskuldrniho cen-
tra FN Brno s finan¢ni podporou spole¢nosti
Sanofi, a. s., ,Celonarodni screening Pompeho
nemoci u pacientt s nespecifikovanou svalo-
vou slabosti, hyperCKemii a respiracni insufici-
enci”. Cilem tohoto projektu je odhalit dosud
nepoznané pfipady Pompeho nemoci a nové
diagnostikovanym pacientm poskytnout dis-
penzarni péci a substitu¢ni terapii. Do projek-
tu jsou zafazovani pacienti ve viech vékovych
kategoriich nezavisle na pohlavi a spliujici
alesponi jedno z nasledujicich kritérii:

B myopatie nejasné etiologie,

B asymptomatickd hyperCKemie (zvysena
koncentrace kreatinkindzy; 1,5-10nasobek
horniho limitu normy),

B restriktivni ventila¢ni porucha neznamé
etiologie (= 10% snizeni vitalni kapacity plic
(FVQ) pfi porovnani hodnot vleze a ve stoje).

Screening probiha metodou suché krevni
kapky (Dried Blood Spot, DBS) a v pfipadé
pozitivniho nalezu nasleduje konfirmace cho-
roby vysetfenim enzymové aktivity v leukocy-
tech a molekuldrné genetickym vy3setifenim.
Diky projektu se podafilo dosud odhalit ¢tyfi
nové pacienty s LOPD. Cilem naseho pfispév-
ku je pfiblizit ¢tenafim typickou manifesta-
ci a pribéh onemocnéni formou kazuistiky
jednoho z pacientll detekovanych v rdmci
projektu.

Kazuistika
Prezentovanym pacientem je 44lety muz

odeslany na nase pracovisté ambulantnim
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MUZ, KTERY SE NEMOHL PONORIT

neurologem pro nékolik let progredujici
oslabeni trupové muskulatury s nastupem
v dospélosti a zhruba jeden rok registrovanou
progresivni dechovou nedostate¢nost. Prvni
pfiznaky zaznamenal v roce 2018 (v 39 letech),
kdy se rozvinuly dosud nepoznané intenzivni
lumbalgie provazené pocitem namozeniv dané
oblasti, aviak bez blokady. Pacient i manzelka
si vS§imli ndpadné a progresivni zmény postu-
ry — pfedsunuti ramen, prohnuti v bedrech.
Relativné rychle postupovalo oslabeni trupové
muskulatury, od r. 2020 byl pacient prakticky
neschopen vzpiimeného drzeni téla. Vnimal
tah dopfedu s instabilitou, kterou byl oviem
dosud schopen kompenzovat bez probéhlé-
ho padu. Mezi lety 2020 a 2022 se postupné
rozvinuly obtize pfi chlizi do schodd, nebyl
schopen provést diep a zacal vnimat i osla-
beni pletence hornich koncetin. BEhem roku
2022 se objevila dechové nedostatecnost.
Udaval ortopnoe, kterd pfevazovala nad
z4tézovou dusdnosti. Dale byla pfitomna po-
rucha spanku - ranni Unava, bolesti hlavy,
manzelka popisovala lapani po dechu ve
spanku. Zajimavy byl také udaj o dusnosti,
ktera se objevovala, pokud se ponofil do
vody vice nez po pas. V osobni anamnéze
mél epizody migrendzni cefaley, absolvoval
dvé artroskopie kolene, zZddné |éky neuzival.
Vrodiné byl jedinym se svalovou slabosti a de-
chovymi obtizemi.

Klinické vysetfeni (Obr. 1) ukazalo normalni
neurologicky nalez v oblasti hlavy, v oblasti krku
hypotrofii m. sternocleidomastoideus asymet-
ricky vice vyjadfenou vpravo, oslabeni anteflexe
(3-/5 dle svalového testu, neschopen elevovat
nad podlozku) i dorziflexe sije (4/5). V oblasti
trupu pfitomna symetrickd hypotrofie mm.
pectorales a periskapularnich svalli bez zjevné
poruchy fixace lopatky. Pacient netoleroval
horizontalu, vleze naznak byl patrny paradox-
ni dychaci vzorec s vtahovanim bfisni stény
v inspiriu a se zapojovanim pomocnych kr¢-
nich svall. Z lehu naznak se pacient vertikali-
zoval pouze s oporou obou hornich konéetin
(pro vyrazné oslabeni trupové muskulatury).
Dale byla patrnd prevazné symetrickd slabost
v oblasti pletence hornich i dolnich kon¢etin
s maximem pro flexi kycli (4/5 dle svalového
testu). Ve stoji byl pacient stabilni s napadnou
bederni hyperlord6zou a ochablou bfisni sté-
nou, schopen samostatné chdze. Citi intaktni.
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KAZUISTIKA PACIENTA S TYPICKYM PRUBEHEM POZDNI FORMY POMPEHO NEMOC

V rdmci konzultace v nasem centru byla
provedena i bed side spirometrie s hodnotami
usilovné vitalni kapacity (forced vital capacity,
FVC) 45 % nélezité hodnoty (pro dané pohlavi,
vék a rasu) pfi vysetieni vsedé. Pfi vysetienivle-
ze doslo k velmi markantnimu poklesu hodnoty
FVC na 16 % nalezité hodnoty. Biochemické
vysetfeni zachytilo hyperCKemii (CK 8 pkat/I,
norma 0,41-3,24 pkat/l). Elektromyografické
vysetieni (EMG) prokazalo fokalné riizné inten-
zivné vyjadfenou myogennilézi s maximem pro
trupové paravertebrélniiabdominalni svaly, ve
kterych byly zastizeny ¢etné vysokofrekvencni
vyboje prevazné myotonické, ojedinéle i kom-
plexni repetitivni vyboje (CRD) a jen fidké fas-
cikulace (Obr. 2). Vysetfeni svald magnetickou
rezonanci nebyl pacient vzhledem kintoleranci
horizontaly schopen absolvovat.

Na zdkladé kombinace anamnestickych
udaju, klinického nélezu a vysledkd parakli-
nickych vysetreni byla jako nejpravdépodob-
né&jsi diagndza uvazovana LOPD. Provedeny
screeningovy DBS vysel pozitivni (enzyma-
tickd aktivita alfa-glukosidazy 0,2 umol/Il/
hod; cut off > 2), doplnéné molekularné ge-

Obr. 1. Prezentovany pacient s vyjddrenym osla-
benim svald pletence hornich i dolnich koncetin,
ndpadnd je rovnéz hypotrofie mm. pectorales
a oslabeni brisni stény




