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ACADEMY 12.05. 2016

Pompeho choroba

Pompeho choroba se radi mezi velmi vzacna onemocnéni. Rozlisuji se tri
formy onemocnéni a to infantilni, ktera postihuje novorozence, a pak
juvenilni...

Pompeho choroba nebo nemoc je dédicné autozomalné recesivni metabolické onemocnéni.
Casto se objevuje také pod nazvem glykogenéza typu 2, deficit alfa glukosidazy nebo pod
zkratkou GSD II. Anglicky se pak oznacuje jako Pompe disease. Nemoc je sama o sobhé
pojmenovana podle nizozemského patologa Pompeho, ktery v roce 1932 onemocnéni
poprvé popsal. Podstatou onemocnéni je defekt lysosomalniho enzymu tzv. kyselé alfa
glykosidazy nebo transportniho proteinu, coz ma za nasledek hromadéni lysosomalniho
glykogenu v bunkach a tkanich nebo porusenou strukturu glykogenu, coz pak vede k
poruse funkci postizenych organu. Postizeno byva nejcastéji srdce, kosterni svalstvo véetné
dechovych podpurnych svalu a nervova tkan.

Pompeho choroba - zarazeni, typy a rozsireni

Pompeho choroba se radi mezi velmi vzacna onemocnéni. RozliSuji se tri formy onemocnéni a to
infantilni, kterd postihuje novorozence, a pak juvenilni a adultni, kterymi trpi starsi déti a dospélé
osoby. Onemocnéni se mliZe projevit prakticky v kterémkoliv véku. Cim diive se ale projevi, tim
horsi vétSinou nasledky jsou.

Odhaduje se, ze na celém svété nemoci trpi asi jen 10000 lidi a postihuje priblizné stejné casto obé
pohlavi. Dle vypoc¢ti by mélo v Ceské republice byt mezi 70-250 nemocnymi, ve skute¢nosti se ale
oficidlneé vi o ¢tyrech. To znamena, Ze jsou vypocCty nepresné anebo je nemocnych mnohem vice, ale



dosud nejsou spravné diagnostikovani.

Pricina vzniku Pompeho choroby

Pompeho choroba je vrozené (dédicné) autozomalné recesivni onemocnéni. Onemocnéni je
zplusobeno mutaci genu (gen mé oznaceni GAA), ktery ma za ukol vytvaret jako produkt kyselou alfa
glukosidazu v lysozomech (nékdy je enzym oznacCovan také jako kysela maltédza). Gen pro GAA byl
lokalizovan na dlouhém raménku 17. chromozomu.

V dusledku velkého mnozstvi mutaci je onemocnéni klinicky velmi heterogenni, to znamenad, ze ma
Pompeho choroba velmi individualni prubéh a zavaznost. Podle vaznosti mutace bud glukosidaza
chybi uplné nebo télo trpi jeho nedostatkem (je tvoren jen castecné). Enzym za normalnich okolnosti
udrzuje normalni ¢innost bunky v téle, ikolem glukosidazy je stépeni glykogenu. Pri nedostatku
nebo uplné absenci enzymu nedochdzi ke stépeni glykogenu a ten se nadmérné uklada v bunkach
tkani. Tim pak tkan riznych organa poskozuje. Bunécné lysozomy mohou byt naplnény glykogenem
natolik, Ze je Gplné naruSena normalni funkce nékterych organu. Nejvice postizeny jsou svalové
bunky (srdecni sval i kosterni sval) a nervové bunky.

Priznaky a prubéh Pompeho choroby

Jelikoz existuje nékolik variant onemocnéni odliSujicich se vaznosti nemoci, Pompeho choroba je
velmi klinicky variabilni. Projevy Pompeho nemoci zavisi na nékolika aspektech, a to na véku
nemocného a na zbytkové aktivité enzymu alfa glukosidazy. Cim niz$i vék nemocného a ¢im
nizsi aktivita enzymu, tim vaznéjsi priznaky jsou a tim drive se také onemocnéni projevi.

Diky nepritomnosti enzymu ¢i jeho snizené aktivité dochazi k akumulaci lysozomalniho
glykogenu v bunnkach mnoha tkani. Nejcastéji je postizena svalova tkan, a to jak kosterni, tak
srdec¢ni. Postizen muze byt také endotel cév, bunky centralni nervové soustavy, jatra ¢i ledviny. U
nejzavaznéjsich pripadu onemocnéni postupuje velmi rychle a nemocné dité umird v prvnim roce
zivota v dusledku selhani obéhového a dychaciho systému. U mirnéjsich forem pak dochézi k
postizeni kosterniho svalstva a podpurnych dychacich svali. Nemocny se muze dozit dospélosti,
nemoc ale progreduje a vede k trvalé invalidité a zavislosti na dychacim pristroji. Typickym projevem
Pompeho nemoci je tedy svalova slabost.

Dle véku Pompeho nemoc rozdélujeme do nékolika forem. Pro kazdou formu jsou pak typické
konkrétni projevy nemoci.

Infantilni forma Pompeho choroby

Infantilni forma je formou klasickou, postizeni jsou kojenci. Typicka je nefunkénost enzymu nebo
pouze velmi zbytkova funk¢nost. Béhem prvnich dni az tydni Zivota kojenec velmi chabé saje,
nepribira a je hypotonicky. Dychani je velmi povrchoveé. Vysetreni kojence odhali zvétSena jatra a
zvétSeny jazyk (makroglosie) Svalova slabost je velmi vyrazna, déti tak pripominaji hadrové
panenky, které bezvladné lezi a potrebuji pomoc pri kazdém pohybu. ZvétSeno je také srdce. Védomi
ani intelekt nejsou poruseny. Smrt bohuzel bez 1é¢by velmi ¢asto nastava do 2 let zivota, a to bud
srdecnim selhanim nebo respiracnim selhanim po vazné infekci dychacich cest.

Juvenilni forma Pompeho choroby

Juvenilni forma Pompeho nemoci je pozdni formou, kdy se prvni priznaky objevuji az v prvnich
deseti letech zivota ditéte. Funkce enzymu je zachovana, ale jeho mnozstvi je velmi snizeno. Dité



trpi svalovou slabosti a dechovymi obtizemi. Rodice ditéte zpozoruji, Ze ma dité problém se
vstavanim ze sedu, potize jsou také v oblasti prijmu potravy. Typické je oslabeni svalstva v oblasti
trupu a dolnich koncetin. Viditelné je nestabilni drzeni téla, chize po $pickach. Velmi obtizna je
pro nemocného chiize do schodu. Velmi Casta je skolidza a odstavajici lopatky. Zasazeno je taktéz
dechové svalstvo. Dychani byva povrchové a zrychlené. Typické jsou apnoické pauzy ve spanku a
dusnost. Pri¢inou smrti je u této formy taktéz respiracni selhani.

Adultni forma Pompeho choroby

Adultni forma je taktéz pozdni formou Pompeho choroby. Prvni projevy se mohou objevit prakticky
tuto formu je opét svalova slabost, a to hlavné proximalni valové skupiny a trup. Objevuje se taktéz
dusnost, poruchy spanku, inava. Velmi ¢asto mohou byt priznaky zaménény s jinou nemoci nebo
muze byt Pompeho nemoc jednodusSe prehlédnuta ¢i bagatelizovana. Prubéh Pompeho nemoci u
adultni formy je pomaly. PostiZeni srdce nebyva ¢asté a pokud existuje, byvéa bezpriznakové. Casem
se miZe vyvinout u postizeného srdce dilatacni kardiomyopatie s dysfunkci levé komory, disekci
aorty Ci snizenou poddajnosti srdce a velkych cév. Mohou se tvorit aneuryzmata.

Projevy Pompeho choroby se nelisi jen vékem nemocnych, ale také rozsahem postizeni jednotlivych
organu. Pompeho nemoc je progresivni onemocnéni, coz znamena, ze se zhorsuje s casem. U
déti progreduje nejrychleji, u dospélych je pak zhorSovani pomalé.
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Diagnostika Pompeho nemoci

V pripadé svalové slabosti s dechovymi obtizemi, zvétSenym srdcem a jatry by mélo byt vzdy v mysli
lékare podezreni na Pompeho chorobu, a to predev$im u malych déti ¢i novorozencu. Existuje
nékolik moznosti diagnostiky.

Jako screeningové vysetreni (da se vyuZzit plosné u vsech novorozenych déti) se vyuziva vySetreni
pomoci testu suché kapky. Vysetruje se tak aktivita alfa glukosidazy v leukocytech. V pripadé
zjisténi Pompeho nemoci je dulezité provést genetické vysetreni, vyhodnotit DNA zmény ¢lena
rodiny a porovnat pomér genetické zmény a vnéjsich projevi nemoci.

Dal$im krokem je vySetreni hodnot kreatin kinazy a jaternich a jinych enzymu (CK-MB, ALT,
AST, LDH). Krevni vySetreni dale vétSinou odhali hypoglykémii, metabolickou acidézu,
hyperlipidemiie a hyperurikemii.

U kojenct je dobré provést také kardiologické vySetreni (poslech, rentgenovy snimek hrudniku,
EKG pripadné ultrazvuk). Mozna je také svalova biopsie. U zkoumani vzorku svalu existuje pomérné
vysoka Sance, ze onemocnéni neni odhaleno, ackoliv doty¢ny nemoci opravdu trpi. Duvodem je
nerovnomeérné poskozeni svalu.

Véasna diagnostika predevsim u kojenct je pro budoucnost nemocného zasadni. Rychla diagndza a
nasledna 1éCba muze doslova zachranit nebo alespon prodlouzit zivot. Diagnéza Pompeho

choroby muze byt nékdy komplikovana, jelikoz onemocnéni muze imitovat velkou radu jinych
nemoci. Prikladné hypertrofie srdecniho svalu u kojencu je typicka také pro aortalni stenozu,
koarktaci aorty, onemocnéni ledvin nebo zavazném diabetu matky. Velmi dulezité je Pompeho nemoc
odlisit od dalsich metabolickych onemocnéni.


https://test2.spektrumzdravi.cz/www/academy/nocni-desy-pavor-nocturnus
https://test2.spektrumzdravi.cz/www/prvni-pomoc/hypoglykemie

Lécbhba Pompeho nemoci

Jesté pred nékolika malo lety byla 1éCba Pompeho choroby omezena pouze na symptomatickou
terapii, coz znamenalo rychlou smrt pro velmi nemocné novorozence i kojence. Také u mladych
dospélych jedinct velmi rychle dochazelo k progresi nemoci a bohuzel k brzkému umrti. V roce
2006 ale byla zavedena nova terapie. Jde o substituci chybéjiciho enzymu, tim je Zivot nemocnych
vyznamneé zlepsen a prodlouzen. Lécba je naprosto nezbytna po cely zbytek zivota. Onemocnéni
ale bohuzel zcela vylécit stale nelze. Naprosto stézejni ale je 1éCbu zahdjit co moznda nejdrive, aby
doslo k co mozna nejmensimu poskozeni organt. Presto vSechno je substitu¢ni 1écba enzymem
pomérné malo ucinna na kosterni sval ve srovnani s i¢inkem na sval srdecni. To znamena, ze srdce
je chranéno pred destrukci delsi dobu nez sval kosterni, u kterého postupné nakonec k poskozeni

Vaevs

Substitucni 1écba je nemocnému aplikovana priblizné jednou za dva tydny intravendézné, tedy do
zily. U nékterych pacientti méa lécba nezadouci Gcinky v podobé zanétlivé reakce s horeCkou, proto se
zavedenim této specifické 1éCby bylo vyuzivano pouze 1éCby symptomatické, ktera ale neméla velky
efekt. Jako doplnék substitucni 1éCby se stale vyuziva balneoterapie a rehabilitace. Pri srdeCnim,
plicnim, jaternim a dal$ich postizeni je mozné vyuzit farmakologickych podpurnych a
symptomatickych léku. V prubéhu progrese jsou nemocni odkézani na ventilacni podporu, invalidni
vozik a komplexni péci na luzku.

Prevence Pompeho nemoci

Jako u vSech dédi¢nych vrozenych onemocnéni je prevence nemoci prakticky nemozna. Zaméreni
prevence je na vcasnou diagnostiku nemoci a na prenatalni diagnostiku v pripadé vyskytu nemoci v
rodiné.



