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Definicia a charakteristika
ochorenia

Pompeho choroba alebo glykogenéza typ 2
je dediéné metabolické ochorenie s autozomovo
recesivnym typom dedi¢nosti. Pri¢inou ochorenia
je generalizovany deficit lyzozomalneho enzymu
kyslej maltazy alebo alfa-glukoziddzy. Struktu-
ralny gén pre alfa-glukoziddzu bol lokalizovany na
chromozdme 17g23. Chybanie enzymu vedie k hro-
madeniu glykogénu v lyzozémoch vsetkych
tkaniv, ale najmé v prie¢ne pruhovanom svalstve
a v myokarde. Hoci porucha je spdsobend jedinym
ubikvitarnym enzymom, prejavuje sa velmi variabil-
nym priebehom - od tazkého rychlo progredujiceho
postihnutia novorodencov, dojéiat az po postupné
postihnutie s manifestaciou v dospelosti.

Formy a klinické prejavy choroby

Podra veku pri vzniku, zavaznosti postih-
nutia a rychlosti progresie sa rozliSuju 3 formy
Pompeho choroby: infantilnd, juvenilna a adultna
forma. Medzi jednotlivymi formami su vSak ply-
nulé prechody.

Infantilna forma - je najtaz$ia. Manifestuje sa
v novorodencom, resp. véasnom doj¢enskom veku,
rychlo progreduje a temer obligatne kon¢i Umrtim
esSte pred 1. rokom Zivota v dosledku kardiorespirac-
ného zlyhania. Deti maju vyraznu svalovu slabost
a svalovu hypotoniu (,floppy baby syndrome®). Maju
makroglosiu a vyrazne zvac¢Sené srdce so zévaz-
nymi EKG abnormitami.

Juvenilna forma- zagina v neskorSom dojéen-
skom veku alebo v priebehu detstva. Manifestuje sa
oneskorenim motorického vyvoja, zadvaznou slabos-
tou proximélneho koncatinového svalstva, trupového
svalstva a respiraéného svalstva. Priebeh myopatie
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je postupne progresivny a kon¢i umrtim — respirac-
nym zlyhanim v 2. alebo 3. dekéde Zivota.

Adultnd forma—- manifestuje sav 2. az 6. dekade
Zivota, tiez je obmedzend na svaly a napodobuije iné
myopatie. Postihnutie myokardu je nevyrazné alebo
chyba. Pomaly progresivna slabost svalov panvo-
vého pletenca, paraspinalnych svalov a brénice imi-
tuje pletencové formy svalovej dystrofie alebo poly-
myozitidu. Dal§imi priznakmi adultnej formy mézu byt
slabost respiracného svalstva, obstrukéné spankové
apnoe, intolerancia z&taze a srdcové prevodové poru-
chy. Adultné forma sposobuje zavazné telesné postih-
nutie, ale nepostihuje duSevné zdravie.

Diagnostika

Laboratdrne ur€enie diagnézy Pompeho cho-
roby je zaloZzené na naleze chybaijticej alebo nizkej
aktivity kyslej maltazy (alfa-glukozidazy) v tka-
nivach obsahujucich lyzozémy - fibroblasty, sva-
lové vldkna, pouZité mbzu byt aj lymfocyty. U infan-
tilnej formy aktivita alfa-glukozidazy Uplne chyba,
pri adultnej forme sa zistuje zvyskova enzymaticka
aktivita. EMG vySetrenim sa obvykle zistuje myo-
génny nalez, pritomna byva aj patologicka kludova
aktivita (fibrilacné potencialy, pseudomyotdnia). Sva-
lova biopsia dokaze u infantilnej a juvenilnej formy
vyraznd vakuolarnu myopatiu s hromadenim intraly-
zozomélneho aj volného glykogénu. U dospelych
mozu byt depozitd glykogénu nendpadné.

Liecba
Vyznamnou novinkou v terapii Pompeho choroby
je nedavno zavedena enzymatickd substitucna
liecha s rekombinantne pripravenym enzymom.
Enzym sa aplikuje vnutrozilne v davke 20 mg/kg
telesnej hmotnosti v 2 tyzdiovych intervaloch. Touto

substituénou enzymatickou liecbou sa dosiahli velmi
dobré vysledky u vSetkych 3 foriem Pompeho cho-
roby.

Projekt vyhladédvania pacientov
s Pompeho chorobou

Podla teoretickej prevalencie ochorenia by na
Slovensku malo mat asi 130 jedincov Pompeho cho-
robu. U velkej va&Siny pacientov ochorenie nie je
diagnostikované, vedené je pod nespravnou diagnd-
zou a teda ani nie je spravne lieené. ZlepSenie
tohto stavu méze vyznamne zlepsit projekt vyhla-
dadvania pacientov s Pompeho chorobou pomo-
cou screeningového vysetrenia rizikovych jedin-
cov (pacienti s klinickymi prejavmi myopatie — sva-
lova slabost, svalové atrofie, respiraéna slabost,
spankové apnoe) metddou suchej kvapky krvi
(DBS —dried blood spot). Program budu koordinovat
Centrum pre neuromuskularne ochorenia FNsP
Bratislava-Ruzinov, Il. Detska klinika DFNsP Bra-
tislava a Genzyme Europe BV.

Spolupracujucim neurolégom a detskym neuro-
I6gom bude odoslany bali¢ek obsahuijuci diagnos-
ticky papierik pre kvapku krvi a ndvratnt obélku.
Pozitivne nélezy sa dalej vySetria, aby diagnéza
Pompeho choroby bola definitivne potvrdena alebo
vylu¢ena (biochemicky a molekuldrne geneticky).
U pacientov s potvrdenou diagnézou bude ordino-
vana substitutna enzymaticka lie¢ba.
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