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SDĚLENÍ Z PRAXE
Muž, který se nemohl ponořit – kazuistika pacienta s typickým průběhem pozdní formy Pompeho nemoci

dobu nezbytnou pro akvizici MRI snímků, 

což názorně dokumentuje právě kazuistika 

prezentovaného pacienta. K rozvoji poruchy 

dýchání ve spánku a OSAS může příspívat 

i  oslabení jazyka (Dubrovsky  et  al., 2011; 

Carlier et al.,2011), jehož tuková přestavba je 

nálezem charakteristickým pro Pompeho ne-

moc. Vzhledem k velmi komplexní etiologii 

dýchacích a spánkových obtíží jsou pacienti 

s LOPD indikování k vyšetření a dispenzari-

zaci ve specializovaných centrech, která mají 

s problematikou dostatečnou zkušenost.

Závěr
Respirační insuficience a poruchy dýchání 

ve spánku jsou typickými příznaky LOPD, 

u  1/3 pacientů se jedná o  první projev 

onemocnění. U pacientů s ortopnoe či in-

tolerancí horizontály neznámé etiologie je 

indikováno provedení spirometrického vy-

šetření vsedě i vleže. Při poklesu FVC o více 

než 10 % při porovnání hodnot vsedě a vle-

že splňují pacienti indikační kritérium pro 

provedení testu suché krevní kapky v rámci 

projektu „Celonárodní screening Pompeho 

nemoci u pacientů s nespecifikovanou sva-

lovou slabostí, hyperCKemií a respirační in-

suficiencí“. Testovací sady jsou k dispozici 

bezplatně na vyžádání na e-mailové adrese  

nm.fnmotol@gmail.com.
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