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dobu nezbytnou pro akvizici MRI snimki,
coz nazorné dokumentuje pravé kazuistika
prezentovaného pacienta. K rozvoji poruchy
dychani ve spanku a OSAS muze pfispivat
i oslabeni jazyka (Dubrovsky et al., 2011;
Carlier et al.,2011), jehoz tukova prestavba je
nalezem charakteristickym pro Pompeho ne-
moc. Vzhledem k velmi komplexni etiologii
dychacich a spankovych obtizi jsou pacienti
s LOPD indikovani k vysetteni a dispenzari-
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Setfeni vsedé i vleze. Pfi poklesu FVC o vice
nez 10 % pfi porovnani hodnot vsedé a vle-
ze spliuji pacienti indikacni kritérium pro
provedeni testu suché krevni kapky v ramci
projektu ,Celonédrodni screening Pompeho
nemoci u pacientd s nespecifikovanou sva-
lovou slabosti, hyperCKemii a respira¢ni in-
suficienci”. Testovaci sady jsou k dispozici
bezplatné na vyzadani na e-mailové adrese

nm.fnmotol@gmail.com.

Genet C Semin Med Genet. 2012;160C:80-8. 10. 1002/ajmg.c.31322.
12. Toscano A, Rodolico C, Musumeci O. Multisystem late onset
Pompe disease (LOPD): an update on clinical aspects. Ann Trans!
Med. 2019;7:284.10. 21037/atm.2019. 07. 24.

13. van der Beek NA, van Capelle Cl, van der Velden-van Etten
Kl, et al. Rate of progression and predictive factors for pulmona-
ry outcome in children and adults with Pompe disease. Mol Genet
Metab. 2011;104129-36. 10. 1016/jymgme.2011. 06. 012.
14.Vanherpe P, Fieuws S, D'Hondt A, et al. Late-onset Pompe di-
sease (LOPD) in Belgium: clinical characteristics and outcome mea-
sures. OrphanetJRare, DiS. 2020;15:83.10. 1186/513023-020-01353-4.
15. Wens SC, Ciet P, Perez-Rovira A, et al. Lung MRI and impair-
ment of diaphragmatic function in Pompe disease. BVIC Pulm
Med. 2015;15:54.10. 1186/512890-015-0058-3.

16. Winkel LP, Hagemans ML, van Doorn PA, et al. The natural cour-
se of non-classic Pompe’s disease; a review of 225 published cases.
JNeurol. 2005;252:875-84. 10. 1007/500415-005-0922-9.

17.Wokke JH, Escolar DM, Pestronk A, et al. Clinical features of late-
-onset Pompe disease: a prospective cohort study. Muscle Nerve.
2008;38:1236-45. 10. 1002/mus.21025.

PRIVEDPLATNYM
CASOPISU

NA ROK 2024
ZISKATE

6 cisel ve vasi schrance

Tematicka suplementa

Cteni na tabletech,
PC a telefonech

Pristup do archivu
casopisu on-line

Cena predplatného
na rok 2024: 1980 K¢

OBJEDNAVEJTE

www.neurologiepropraxi.cz

predplatne@solen.cz
585 204 335



mailto:nm.fnmotol%40gmail.com?subject=

