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SDELENI Z PRAXE
MUZ, KTERY SENEMOHL PONORIT

KAZUISTIKA PACIENTA S TYPICKYM PRUBEHEM POZDNI FORMY POMPEHO NEMOCI

Obr. 2. EMG ndlez - obraz myogenni léze z m. pectoralis maior (nahofe), myotonicky vyboj paraspi-

ndlniho svalu v hrudni oblasti (dole)
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Obr. 3. MRI svald, sekvence STIR, Sipka ukazuje
ztencenou edematdzni tedy hypersigndini brdnici

netické vysetfeni odhalilo dvé mutace GAA

genu: nejcastéjsi patogenni variantu c.-32-
1 T>G; a pravdépodobné patogenni variantu
¢.1564C>T. Pacient byl odeslan ke konzultaci
na Kliniku pediatrie a dédi¢nych poruch me-
tabolismu 1. LF UK a VFN, kde byla diagnéza
LOPD konfirmovana rovnéz enzymologicky
(aktivita kyselé alfa-1,4-glukosidazy v leuko-
cytech: 6,5 nmol/h/mg; norma 14,1-50,5; po-
mér s akarbdézou a bez akarbdzy: 0,18; norma
0,30-0,68) a doslo k rozhodnuti o zahajeni ERT.

Pacient absolvoval i kardiologické vysetieni,
které neprokdzalo kardiomyopatii, a vzhledem
k hereditarnimu charakteru onemocnéni také
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rodinnou konzultaci u klinického genetika.
Pro vyznamné respiracni obtize a pfitomné
znamky nocni hypoventilace bylo u pacien-
ta indikovano polysomnografické vysetreni,
které ozfejmilo stredné tézkou spankovou
apnoe (OSAS) a respira¢ni insuficienci 2. ty-
pu (zjisténa vyznamnd hyperkapnie). Byla
zahdjena titrace 1é¢by neinvazivni ventila¢ni
podporou (nocni pretlakova v rezimu EPAP)
s vybornym efektem - dosazeno normoxe-
mie, normokapnie. Respiracnim fyzioterape-
utem byla dopInéna dynamicka spirometrie
s hodnotami FVC 39 % normy vsedé a 18 %
vleze. Rozdil v hodnotach FVC dle pozic byl
tedy vice nez 50 % a pacient splnoval krité-
rium pro parézu branice. Uzivani kaslaciho
asistenta nebylo indikovano.

Od cervence do listopadu 2023 absol-
voval pacient celkem 10 i. v. aplikaci ERT
(avalglukosidaza alfa, preparat Nexviazyme;
v davce 20 mg/kg/2 tydny). Subjektivné uda-
val zlepSeni vykonnosti, vytrvalosti i stabi-
lity. Dochazel na pravidelné fyzioterapie,
ve volném case zacal jezdit na elektrokole,
kdy i jen s minimalni dopomoci byl schopen
i 100kilometrovych tras. Po nastaveni NIV
zcela ustoupily ranni bolesti hlavy, pacient
byl po dobu nékolika minut schopen tole-
rovat horizontélu.
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Diskuze

Kazuistika prezentuje pacienta s typickym
pribéhem onemocnéni. Medidn vyskytu
prvnich pfiznakd u pacient s LOPD je 38 let
(Glingor et al., 2011), u vétsiny pacientt se
jedna o slabost pletence dolnich koncetin
a trupového svalstva (Schiller et al., 2012),
u 1/3 je pak inicialnim pfiznakem respira¢ni
insuficience (Vanherpe et al., 2020). Polovina
pacienti s LOPD pak vyvine dechovou ne-
dostate¢nost v dalsim pribéhu onemocnéni
a u 30-40 % je indikovana ventila¢ni podpo-
ra, nejcastéji neinvazivni (Alonzo-Peres et al.,
2020). U nelécené LOPD je pak respiracni sel-
hani nejc¢astéjsi pficinou umrti v souvislosti se
zékladni diagnézou (Winkel et al., 2005). Pro
diagnostiku respira¢ni insuficience u NMD
hraje zasadni roli spravny odbér anamnézy
s cilenymi dotazy na ndmahovou dusnost, or-
topnoe, toleranci horizontaly, kvalitu spanku
a znamky no¢ni hypoventilace (ranni bolest
hlavy, pocit vyrazné Unavy po probuzeni,
nadmérna denni spavost). Zjisténé udaje by
pak mély vést k daldim vysetfenim. Zlatym
standardem a velmi dobrym prediktorem
morbidity a mortality u pacientl s NMD je
spirometrie (Johnson et al., 2016). U LOPD pro-
kaze nejcastéji restriktivni vzorec se snizenim
totalni plicni kapacity (TLC) a vitaIni kapacity
(VQ) (van der Beek et al., 2011). Pfi suspekci
na LOPD ¢i jiné neuromuskularni onemocné-
ni s frekventnim vyskytem oslabeni branice
je zésadni provést vysetieni usilovné vitalni
kapacity (FVC) vsedé i vleze. U LOPD dochdzi
k poklesu FVC vleze o > 25 % (Wokke et al.,
2008, van der Beek et al., 2011), zjisténi hod-
noty FVC vleze je zésadnii proto, Ze hodnota
vsedé mlze byt normalni (AANEM, 2009).
K objektivizaci a blizSimu posouzeni dysfunk-
ce brénice Ize s vyhodou vyuzit zobrazovaci
metody: UZ branice umozni orientacni posou-
zeni jeji morfologie (atrofie, tukova prestavba,
edém) i funkce (na zakladé pozorovani jeji
motility v pribéhu dechového cyklu). Jedna
se o neinvazivni vysetfeni kladouci minimal-
ni naroky na spolupraci pacienta. Morfologii
a postaveni branice Ize zobrazit i pomoci MRI
svalli (Obr. 3), ktera je soucasti diagnostického
algoritmu svalovych onemocnéni (Wens et al.,
2015; Gaeta et al., 2015). Pacienti s respiracni
insuficienci a ortopnoe oviem nejsou vétsi-

nou schopni tolerovat leh v horizontéle po
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