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Pompeho choroba - patogenéza, klinicky obraz,
diagnostika a enzymatickd substitucna liecba
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Pompeho choroba, tiez glykogenoéza typu Il, je vzacne autozémovo recesivne ochorenie spésobené mutaciami v géne kédujucom
a-glukozidazu. Manifestéacia v dojéenskom veku je spojena s vyraznou svalovou slabostou, kardiomyopatiou a respira¢nym zlyhavanim.
Vznik v detstve a v dospelosti je spojeny so slabostou proximalneho konc¢atinového svalstva, zatazovou dyspnoe a respiracnou nedosta-
toc¢nostou. Zistovanie aktivity a-glukozidazy v suchej kvapke krvi predstavuje rychlu a spolahlivi diagnosticki metédu pre Pompeho
chorobu, najma ako inicidlny screeningovy test. Nasledné potvrdzujlce testy zistuju aktivitu a-glukozidazy v kulturach fibroblastov
a svalovych vlakien alebo genetickym vysetrenim. Liecba, az do nedavna, bola len podporna a doj¢ata s Pompeho chorobou zomierali
obvykle pred prvym rokom zivota. Nedavny objav enzymatickej substitu¢nej liecby dramaticky zlepsil prognostické vyhliadky pacientov
quo ad vitam, a aj kvalitu ich Zivota so zlepsenim svalovych motorickych a respira¢nych funkcii. Prehlad je zamerany na patogenézu,
klinicky obraz, diagnostiku a substitu¢nt enzymovu liecbu.
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Pompe disease - pathogenesis, clinical features, diagnosis and enzyme replacement therapy

Pompe disease, or glycogen storage disease type I, is a rare autosomal recessive disorder caused by mutations in the gene that encodes
for a-glucosidase. Presentation in infancy is associated with severe muscle weakness, cardiomyopathy and respiratory failure. Juvenile-
and adult-onset typically present with proximal muscle weakness and are associated with exertional dyspnoe or respiratory insuffici-
ency. Determination of a-glucosidase activity in a dried blood spot provides a rapid and reliable diagnostic method for Pompe disease,
especially as the initial screening test. Confirmatory testing should be performed by measuring of a-glucosidase activity in cultures of
fibroblasts or muscle tissue, or by genetic testing. Treatment, until recently, was only supportive, and infants with Pompe disease usually
died within the first year of life. The recent development of recombinant a-glucosidase has dramatically improved the life expectancy
and quality of life of infantile-onset disease with improvements of muscle motor and respiratory function in juvenile- and adult-onset

cases. This review focuses on the pathogenesis, presentation, diagnosis and enzyme replacement therapy for Pompe disease.
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Uvod

Pompeho choroba, tiez ozna¢ovana ako gly-
kogendza typu Il alebo deficit kyslej maltézy, je
vzacne autozémovo recesfvne ochorenie, ktoré
zapri¢inuju mutacie v géne kédovanom pre
a-glukozidadzu (GAA). GAA Stiepia 1,4 a 1,6 retaz-
ce glykogénu, pricom sa uvolnuje glukdza.

Deficit tohto lyzozomalneho enzymu ve-
die k akumulacii glykogénu v réznych tkani-
véach. Pompeho choroba sa méZe manifestovat
v doj¢enskom veku, v detstve alebo v dospe-
losti. Z&vaznost klinickej manifestacie zavisi od
mnozZstva pritomného enzymu. Tazké formy
Pompeho choroby u dojciat su spojené s menej
ako 1% enzymatickou aktivitou a tito pacien-
ti zomieraju pred dosiahnutim 1. roka Zivota.
Ujuvenilnych a dospelych foriem sa zistuje rezi-
dudlna aktivita GAA. Juvenilné a adultné formy
Pompeho choroby sa prejavuju zneschopriuju-
cou svalovou slabostou a respira¢nymi tazkos-
tami. Incidencia Pompeho choroby sa odhadu-
je na 1:40000-150000 (Kishnani et al., 2006).

Pri jej teoretickom prepocte by na Slovensku
malo byt postihnutych Pompeho chorobou
30az 125 jedincov. Cielom préce je poukézat na
vyznamné pokroky, ktoré sa dosiahli v prvych
rokoch 21. storo¢ia v diagnostike (analyza akti-
vity a-glukozidazy v suchej kvapky krvi) a liecbe
Pompeho choroby (enzymatické substitucna
terapia s rekombinantnou a-glukozidazou).

Patogenéza

Pompeho choroba je zapri¢inend muté-
ciami v géne pre kysli GAA na chromozéme
17925,3-925,3 (2, 3). V sucasnosti je identi-
fikovanych viac ako 200 mutécii. Zavaznost
klinického fenotypu je v zna¢nej miere vo
vztahu k rezidudlnej aktivite enzymu (Katzin
et al. 2008; Nascimbeni et al, 2008). UpIné chy-
banie enzymu vsak bolo popisané aj u dospe-
lych foriem Pompeho choroby (Nascimbeni
etal, 2008).

Napriek extenzivnym a rychlo sa rozsirujucim
vedomostiam o genetike Pompeho choroby, nie
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je detailnejsie zndme ako redukovana aktivita
GAA sposobuje poruchy svalovych funkci.

Myocyty s chybajicou alebo deficientnou
GAA st neschopné stiepit glykogén. Désledkom
je hromadenie glykogénu v lyzozémoch sva-
lovych vlakien. Predpoklada sa, ze akumulacia
glykogénu vyvolava procesy autofagie, najma
v II. type svalovych vidkien (Fukuda et al,, 2006;
Malicdan et al,, 2008). Zvysenie poctu lyzozémov
a autofdgozémov moze spodsobovat svalovi sla-
bost mechanickym porusenim kontraktibilného
aparatu svalovych vlakien (Malicdan et al., 2008;
Drost et al., 2005).

Chybanie enzymu vedie k hromadeniu
glykogénu v lyzozomoch vietkych tkanfv, ale
najma v prie¢ne pruhovanom svalstve a v myo-
karde (Katzin et al.,, 2008). Depozita vakuoldrneho
glykogénu sa zistuju v prie¢ne pruhovanom
svalstve, ale aj v myokarde, hladkej svalovine krv-
nych ciev a traviaceho traktu, v pecenia v obli¢-
kach. U infantilnej formy akumulacia glykogénu
v myokarde sposobuje hypertrofickd kardiomyo-



patiu a akumulacia v hepatocytoch spoésobuje
hepatomegaliu. Preferen¢né postihnutie urci-
tych svalovych skupin pri Pompeho chorobe
je dobre zndme, vcitane vcasného postihnutia
respiracnych svalov, ale presny dévod tohto dife-
rencovaného postihnutia ostava nejasny. V peri-
férnom nervovom systéme sa glykogén hromadfi
v Schwanovych bunkéch a v parasympatikovych
myenterickych plexoch.V centrdlnom nervovom
systéme byva glykogén zistitelny v spindlnych
ganglidch, v prednych rohoch miechy, v moto-
rickych jadrach mozgového kmena a v glii.

Klinicky obraz

Hoci ochorenie je spdsobené jedinym
ubikvitdrnym enzymom, prejavuje sa velmi
variabilnym klinickym priebehom - od taz-
kého a rychlo progredujuceho postihnutia
novorodencov a dojciat az po manifestaciu
v dospelosti s postupnou progresiou prizna-
kov. Podla veku pri vzniku, zdvaznosti postih-
nutia a rychlosti progresie sa rozlisuju 3 for-
my Pompeho choroby: infantilng, juvenilna
a adultnd forma. Medzi jednotlivymi formami
su vsak plynulé prechody (Katzin a Amato, 2008;
Van den Hout et al,, 2003).

Infantilnd forma - je najtazsia. Manifestuje
sa vo veku od 0 do 12 mesiacov. Prejavuje sa
vyraznou svalovou slabostou a svalovou hypo-
toniou (,floppy baby syndrome”). Pritomné su
zavazné kardidlne arytmie a kardidlne zlyhava-
nie v dosledku kardiomegalie a kardiomyopa-
tie. Pritomna byva aj hepatomegalia. Ochorenie
rychlo progreduje a obvykle konci umrtim es-
te pred 1. rokom Zivota v dosledku kardidlne-
ho alebo respira¢ného zlyhania (Van den Hout
etal, 2003). Nad 1 rok sa doZiva asi 15-20% doj-
¢iat, u ktorych sa klinické priznaky manifestuju
najskor v 6 mesiaci Zivota (Kishnani et al., 2006).

Juvenilnd forma — zacina v neskorom
dojcenskom veku alebo v priebehu detstva.
Manifestuje sa oneskorenim motorického vy-
voja, predominantnou slabostou pletencového
svalstva koncatin, trupového svalstva a respi-
ra¢ného svalstva. U niektorych pacientov méze
byt respiracnd insuficiencia inicidlnym prejavom
ochorenia. Priebeh juvenilnej formy je postupne
progresivny, rychlost progresie je vsak tazko
predvidatelna. Deti, ktoré ochoreju tesne pred
1. rokom Zivota, zomieraju v priemere vo veku
6 rokov na respiracné zlyhanie (Winkel et al,,
2005). Jedinci s neskorsou manifestaciou
Pompeho choroby (1-18 rok) zomieraju prie-
merne vo veku 25 rokov (Winkel et al.,, 2005).

Adultnd forma — manifestuje sa najcastejsie
v 3. a 4. dekdde Zivota, bol viak popisany vznik

Pompeho choroby azvo veku 71 rokov (Katzin etal,
2008). Klinické tazkosti ako odstavanie lopatiek,
skolidza, tazkosti pri behu, zaostavanie pri Sporto-
vych aktivitdch mo6zu byt pritomné uz od detstva
(Katzin et al., 2008; Muller-Felber et al., 2007).
Vacsina tychto jedincov nevyhladéava lekarske vy-
Setrenie, robf tak az neskorsie, ked'sa u nich vyvinie
signifikantnd svalova slabost (Muller-Felber, 2007).
AZ u 50% pacientov byva sucastou inicialnych
tazkostf respira¢nd nedostato¢nost alebo nama-
hové dyspnoe (Katzin et al., 2008; Miller-Felber
et al, 2007). Postihnutie myokardu chyba alebo je
nevyrazné, u adultnej formy sa kardidine arytmie
vyskytuju velmi vzacne (Katzin et al, 2008).

Distribucia svalovej slabosti ma typicky
pletencovy vzorec, pricom svaly panvového
pletenca su postihnuté vyraznejsie ako svaly
ramenného pletenca (Miller-Felber et al,, 2007).
Z panvovych svalov st najviac postihnuté glu-
tedlne a adduktory stehna, m. psoas je relativne
usetreny. Stehenné svaly si menej postihnuté
ako panvové, s vynimkou hamstringov (Laforet
et al, 2007). Vysledkom slabosti svalov panvo-
vého pletenca je ¢asto kompenzacnéa kacacia
chodza a driekova hyperlordéza (Katzin et al.,
2008; Laforet et al., 2007). Distélne svaly noh
sU menej postihnuté. Zndme su vsak popisy
adultnej formy Pompeho choroby s postihnutim
proximdlneho svalstva hornych koncatin a dis-
talneho svalstva néh — v skapuloperoneélnej
distribucii (Katzin et al., 2008).

Svaly hornych koncatin su tiez viac postih-
nuté v proximalnej ako v distalnej distribucii.
Viyrazne byvaju postihnuté vietky fixatory lo-
patky — m. trapezius inferior, mm. rhomboidei,
m. subscapularis (obrazok 1). Distalne svalstvo
ruk a Sijové svalstvo byva len malo postihnuté.
Casto a vyrazne byvaju postihnuté vzpriamo-
vace trupu a brusné svalstvo (Miller-Felber
et al, 2007). S progresiou ochorenia sa vyvijaju
obmedzenia najma z oblasti svalov panvového
pletenca, ktoré pacientov limituju (Laforet et al,,
2007). Pacienti nie su schopni vstat zo sedu, po-
stavit sa z lahu, vstat z podrepu, nie su schopnf
chodze hore a dole schodami, nedokazu vzpazit
horné koncatiny.

Pomerne ¢astymi prejavmi Pompeho choroby
byvaju Unava, intolerancia zataze, myalgie a sva-
lové krampy. Unavu udéva 75% a myalgie temer
50% pacientov s juvenilnou a adultnou formou
Pompeho choroby (Hagemans et al., 2007).

Respiracna insuficiencia je pomerne cas-
tym prejavom Pompeho choroby. Asi polovi-
ca pacientov s adultnou formou ma pri vzni-
ku prejavy respiracnej nedostatocnosti alebo
ndmahovu dyspnoe. Medzi stupriom postih-
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nutia koncatinového svalstva a zévaznostou
respiracnej insuficiencie nie je korelat. Mnoht
pacienti maju diafragmatickd slabost doku-
mentovatelnu posturdlnym poklesom inspirac-
nej vitdlnej kapacity (Hagemans et al.,, 2007).
U vacsiny pacientov sa napokon vyvinie tak za-
vazna respiracnad nedostatocnost, Ze vyzaduje
bud neinvazivnu alebo invazivnu ventilaciu.
11% az 25% dospelych pacientov vyZaduje in-
vazivnu plicnu ventildciu, 29% pacientov ne-
invazivnu (Hagemans et al,, 2005). Vek pacientov
vyzadujucich respirator sa pohybuje od 30 do
50 rokov Zivota. Priemerna doba od prvych pri-
znakov ochorenia po zavedenie ventildcie je
15 rokov, rozmedzie 1-35 rokov (10).

Rychlost progresie u pacientov s adultnou
aj juvenilnou formou Pompeho choroby je va-
riabilnd. Je tu vsak urcita korelécia, ¢im skorsi je

Obrdzok 1. 11 ro¢né dievca s juvenilnou formou
Pompeho choroby: zretelnd hypotrofia svalstva,
odstavajuce lopatky
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vznik ochorenia, tym je rychlejsia jeho progresia
(Winkel et al., 2005). Progresia ochorenia vedie
u vacsiny pacientov kimobilizacii a potrebe asis-
tovanej ventildcie. Najcastejsou pric¢inou umrtia
u Pompeho choroby je respiracné zlyhanie.

Spénkové poruchy dychania st u pacientov
s Pompeho chorobou ¢asté, prejavuju sa so su-
¢asnou slabostou diafragmy (Katzin et al,, 2008).
Patria sem obstruk¢né spankova apnoe, REM
spankové hypopnoe s alebo bez hypoventilacie
a kontinualna spankové hypoventilacia.

Diagnostika

1. Klinicky obraz

Infantilnd forma je charakterizovana gene-
ralizovanou svalovou hypotoniou, svalovou sla-
bostou a kardiomegaliou. Diferencidlne diagnos-
ticky je potrebné infantiinu formu Pompeho
choroby odlisit od inych pricin svalovej hypo-
tonie a kardiomyopatie (tabulka 1).

Pacienti s juvenilnou a adultnou formou
Pompeho choroby sa manifestuju nespecifickymi
priznakmi, ktoré moézu imitovat rézne neuromusku-
larne ochorenia, najma svalové dystrofie a metabo-
lické myopatie, a tym spdsobovat znacné diagnos-
tické problémy (tabulka 2) (Katzin et al,, 2008).

Tabulka 1. Diferencidlna diagnostika infantilnej
formy Pompeho choroby

2. Kreatinkinaza (CK)

Pacienti s infantilnou formou Pompeho cho-
roby maju obligdtne zvysenu hladinu CK v sére
(Hagemans et al,, 2005). Sérové CK je zvysend az
15-nasobne aj pri juvenilnej a adultnej forme,
ale asi u 10% pacientov byva v norme (Katzin
etal, 2008).

3. Elektromyografia (EMG)

Ihlovou EMG sa ¢asto, najma pri infantilnej
forme, zistuje zvysena inzer¢na aktivita vo for-
me pseudomyotonickych vybojov, fibrila¢nych
potencidlov a pozitivnych ostrych vin (Winkel
et al,, 2005; Laforet et al,, 2007). Pri voluntarnej
kontrakgii sa zistuju pocetné akéné potencia-
ly malej amplitudy a kratkeho trvania (Laforet
et al, 2007; Muller-Felber et al., 2007). Podobne
ako priinych chronickych myopatidch mézu byt
pritomné aj velké akéné potencialy.

4, Svalova biopsia

Pozitivne ndlezy vedu k urceniu spravnej dia-
gndzy Pompeho choroby. Mozné su aj falosne
negativne nalezy, lebo nie vsetky svaly st rovnako
postihnuté. U infantilnej formy sa vo svetelnom
mikroskope typicky nachadzaju vakuolizované
svalové vidkna. Vakuoly maju vysoky obsah glyko-

Tabulka 2. Diferencidlna diagnostika juvenilnej
a adultnej formy Pompeho choroby

Svalova hypotonia a slabost

Svalové dystrofie

Kongenitalne myopatie

Metabolické myopatie

Kongenitalne svalové dystrofie

- iné glykogendzy,

Metabolické myopatie

— Danonova choroba,

- iné glykogénozy,

— X-viazand myopatia s excesivnou autofégiou,

— Danonova choroba,

- lipiddzy,

- X-viazana myopatia s excesivnou autofagiou,

- mitochondridine myopatie.

- lipiddzy,

Endokrinné myopatie

- mitochondridlne myopatie.

Z3palové myopatie

Endokrinné myopatie

Toxické myopatie

Spinalna svalova atrofia

Ochorenia prednych rohov miechy

Kongenitalna hypomyelinizacna neuropatia

- ALS,

Kongenitalne myasténie

- spinalna amyotrofia typ 2 a 3,

Kardiomyopatia

- Kennedyho choroba.

Endokardiélna fibroelastéza

Periférne neuropatie

Myokarditida — hereditarne,
Idiopatické hypertrofickd kardiomyopatia - CIDP,
Tezaurimozy - MMN,

- mukopolysacharidézy, - amyloidné.

- mukolipidozy,

Ochorenia nervosvalového spojenia

- Fabryho choroba,

— myasténia gravis,

- ganglioziddzy,

- kongenitélne myasténie,

- neuronélna ceroid lipofuscindza.

- Lambert-Eatonov myastenicky syndrém.

génu. Vakuoly safarbia pozitivne kyslou fosfatazou,
¢o svedci, Ze ide o lyzozémy (Drost et al,, 2005).
V sarkoplazme sa nachadza aj volny glykogén. Na
obrazku 2 je vakuoldrne uskladnenie glykogénu
u pacienta s infantilnou formou Pompeho choroby,
farbenie H-E. Na obrazku 3 je priecny rez svalovymi
vidknami pri PAS farbeni s ndlezom vakuol s gly-
kogénom a vyraznou reakciou na PAS. Inak sa pri
Pompeho chorobe, a obzvIdst u juvenilneja adultnej
formy, zistuju len nespecifické zmeny svalovych via-
kien — internalizacia jadier, varidcie velkosti sva-
lovych vldkien, sStiepenie svalovych vidkien
azmnoZenie intersticia (Drost et al, 2005). U juve-
nilnych a adultnych foriem Pompeho choroby
mézu byt depozitd intralyzozomalneho a vol-
ného glykogénu nendpadné a asi 20% pacien-
tov ma normalny obsah glykogénu (Winkel
et al, 2005). Viaceri z tychto pacientov mézu mat
Uplne normalne histopatologické nalezy (Drost
et al, 2005; Winkel et al,, 2005).

5. Enzymatické vysetrenie

Laboratérne urcenie diagnézy Pompeho cho-
roby je zalozené na néleze chybaijticej alebo nizkej
aktivity kyslej maltdzy (a-glukoziddzy).\'ySetrenie
samoze realizovat z tkaniv, ktoré obsahuju lyzozo-
my — zo vzoriek krvi (lymfocyty), z kultivovanych

Obrdzok 2. Priecny rezom svalovym tkanivom - far-
benie H-E: vakuolarne uskladnenie glykogénu temer
vo vsetkych svalovych vidknach u pac. sinfantilnou
formou Pompeho choroby (s laskavym povolenim
prof. Dr. Jan Kuks, Groningen)

Obrdzok 3. Priecny rez svalovymi vidknami — PAS
farbenie: vakuoly s glykogénom a vyraznou reakciou
na farbenie PAS (s laskavym povolenim prof. Dr. Jan
Kuks, Groningen)

Neurologie pro praxi | 2009; 10(1) | www.neurologiepropraxi.cz



fibroblastov ziskanych koznou biopsiou alebo zo
svalovych vidkien ziskanych svalovou biopsiou.

Pri infantilnej forme aktivita a-glukozidazy
Uplne chyba, pri adultnej forme sa zistuje zvysko-
va enzymatickd aktivita. Neddvno bola vyvinuta
nova metodika, ktora meria aktivitu a-glukoziddzy
vsuchej kvapke krvi (Umapathysivam et al., 2001;
Kallwas et al, 2007). Analyza suchej kvapky krvi
poskytuje rychlu, neinvazivnu a spolahlivii med-
todiku na stanovenie aktivity GAA. Tento test
mozno pouzivat ako screeningovy a je vhodny
na vyhladavanie pacientov s Pompeho chorobou
(Kallwas et al,, 2007; Kishnani et al., 2007).

Ak sa v suchej kvapke krvi zisti nulova alebo
zniZzend aktivita GAA, ndlez je potrebné potvrdit
vysetrenim GAA v kulturach fibroblastoy, svalo-
vych vldkien alebo genetickym vysetrenim.

Liecba

Vyznamnym prelomom v terapii Pompeho
choroby sa stali prvé roky 21. storocia, kedy sa
zacala pouzivat enzymatickd substitucnd liecba
(ESL) s rekombinantnou a-glukoziddzou (Kishnani
et al,, 2001; Kishnani et al.,, 2007; Van der Ploeg
a Marsden, 2007; Van Capelle et al., 2008). Enzym
sa aplikuje vnutroZilne v davke 20 mg/kg telesnej
hmotnosti v 2-tyzdnovych intervaloch. U 18 detf
so vznikom infantilnej formy Pompeho choroby
vo veku do 6 mesiacov ESL redukovala v porov-
nanf s historickymi kontrolnymi pacientami riziko
umrtia 0 99 %, riziko invazivnej ventilacie 0 92 %
a neinvazivnej ventilacie o0 88 % (Kishnani et al,,
2007). Zlepsila sa aj kardiomyopatia, svalova
sila a funk¢né schopnosti (Kishnani et al., 2007).
U niektorych dojciat bola reakcia na ESL nedosta-
to¢né. 6 z 18 pacientov nadalej vyzaduju urcitd
formu asistovanej ventilacie a u 5 sa motorické
a funkené schopnosti zlepsili len malo (Kishnani
etal,, 2007). Tito pacienti mali v dobe zacatia ESL
uz len minimalne rezidudlne motorické funkcie,
¢o zdoraznuje vyznam vcasnej diagnostiky s ¢o
najskorsim zacatim ESL (Kishnani et al., 2006;
Kishnani et al., 2007).

Studia 18 pacientov s tazkou juvenilnou
a adultnou formou Pompeho choroby, ktorf

dostavali rekombinantnd GAA intravendzne
v davke 10mg/kg 1x tyzdenne alebo v davke
20mg/kg 1x za 2 tyZdne, priniesla tieZ priaznivé
vysledky (Van der Ploeg a Marsden, 2007). Pred
liecbou vetci 19 pacienti potrebovali invalidny
vozik a 17 vyzadovali invazivnu alebo neinva-
zfvnu ventilaciu. U 10 pacientov sa respiracné
funkcie zlepsili, zlepsenie motorickych funkcif
vykazovalo 13 pacientov a u ostatnych ostalo
ochorenie stabilizované, neprogredovalo (Van
der Ploeg a Marsden, 2007). Podobne ako u in-
fantilnej formy aj u juvenilnej a adultnej formy
plati, Ze ¢im skor sa zacne s ESL, tym sa dosiahne
vacsie zlepSenie klinickych parametrov.

Enzymatickd substitu¢nd lie¢ba je finan¢ne
velmi ndkladnd. Ro¢na lie¢ba dospelého muza
s véhou 80kg stoji ro¢ne 300000 US dolérov
(Katzin et al., 2008). ESL je v sucasnosti indikova-
na u vietkych pacientov s Pompeho chorobou,
bez ohladu na vek pri vzniku ochorenia (Katzin
et al,, 2008; Kishnani et al.,, 2006; Kishnani et al.,
2007; Van der Ploeg a Marsden, 2007).

Neinvazivna ainvazivna ventilécia je dolezitou
siicastou starostlivosti o pacientov s Pompeho
chorobou (Winkel et al., 2005; Muller-Felber
etal, 2007, Hagemans et al., 2005; Kishnani et al,,
2006). V¢asné postihnutie dychacich svalov vedie
k respiracnej insuficiencii u mnohych pacientov
este predtym ako sa stant imobilnymi. No¢na
neinvazivna ventilacia u pacientov s Pompeho
chorobou nezlepsuje len respira¢nu nedosta-
toc¢nost, ale aj poruchy spanku, dennu spavost,
unavu a dyspnoe (Kishnani et al., 2007).

U infantilnej formy Pompeho choroby je
obligdtnym nalezom kardiomyopatia s ¢astymi
arytmiami. Stav si vyzaduje starostlivé sledova-
nie detskym kardioldgom (Katzin et al., 2008;
Kishnani et al., 2006).

Dalsou délezitou stcastou lie¢by pacientov
s Pompeho chorobou je rehabilitécia a fyzikdlna
lie¢ba (Kishnani et al., 2006; Slonim et al,, 2007). Ich
cielom je optimalizovat a zachovéavat motorické
funkcie, predchadzat sekundarne komplikécie
(napr. kontraktury, deformity) a pomahat pacien-
tom maximalizovat ich funkcie (napr. kompenzac-
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nymi pomockami; kompenzacnymi technikami).
V literature sa objavili aj kazuistiky o priaznivom
vplyve vysokoproteinovej diéty na Pompeho cho-
robu, nepotvrdila ich vsak Ziadna studia (Kishnani
et al, 2006; Slonim et al,, 2007).

Zaver

Pompeho choroba spdsobuje progresivnu
svalovu slabost u dojciat, u detia v dospelom veku
a kond¢i fatélne respiracnym alebo kardidlnym zly-
hanim. Vyznam v¢asnej diagndzy Pompeho cho-
roby je velmi zrejmy najma v poslednom obdob,
ked sa v liecbe zacala pouzivat enzymaticka sub-
stitucna liecba s rekombinantnou a-glukoziddzou.
Podla prepoctu zahrani¢nych Udajov o prevalencie
ochorenia by malo mat na Slovensku Pompeho
chorobu 30 az 125 jedincov. U velkej vacsiny paci-
entov ochorenie nie je diagnostikované, vedené
je pod nespravnou diagnézou, a teda ani nie je
spravne lie¢ené. K zlepseniu tohto stavu moze
vyznamne prispiet projekt vyhladdvania pacien-
tov s Pompeho chorobou pomocou screeningo-
vého vysetrenia rizikovych jedincov (pacienti so
svalovou slabostou, respiracnou slabostou, span-
kovou apnoe, atd) metddou suchej kvapky krvi
(DBS - dried blood spot). Program budu koordi-
novat Centrum pre neuromuskuldrne ochorenia FNsP
Bratislava — Ruzinov, 2. detskd klinika LF UK a DFNsP
Bratislava a Genzyme Europe BV. Spolupracujucim
neurolégom a detskym neurolégom bude odo-
slany bali¢ek obsahujuci diagnosticky papierik a na-
vratnu obdlku. Pozitivne nalezy sa dalej vysetria,
aby diagnéza Pompeho choroby bola definitivne
potvrdend alebo vylicend. U pacientov s potvr-
denou diagndzou bude ordinovana enzymatickd
substitucna liecba.
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