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OtOtáázkazka  čč.1.1

MorbusMorbus
 

PompePompe
 

je:je:

1)Z1)Zíískanskanéé
 

civilizacivilizaččnníí
 

onemocnonemocněěnníí
2)Infek2)Infekččnníí

 
onemocnonemocněěnníí

3)D3)Děědidiččnněě
 

podmpodmíínněěnnéé
 

onemocnonemocněěnníí



GLYKOGENOSA II; GSD II; GLYKOGENOSA II; GSD II; 
m. m. PompePompe; Deficit kysel; Deficit kyseléé  maltmaltáázyzy

řřazena k LSDazena k LSD –– 48 chorob48 chorob
prvnprvníí popis popis –– 1932 1932 –– ddáánský patolog nský patolog 

J.C. J.C. PompePompe
 

––
 

idiopatickidiopatickáá
 

kardiomegaliekardiomegalie
77--mměěss. . ♀♀––

 
glykogen ve vglykogen ve vššech tkech tkáánnííchch

AR dAR děědidiččnostnost
Výskyt: Výskyt: InfantilnInfantilníí forma 1 : 138 000 forma 1 : 138 000 

PozdnPozdníí
 

forma     1 : 57 000forma     1 : 57 000



OtOtáázka zka čč.2.2
GSD II je zpGSD II je způůsobena:sobena:

1)1)
 

AkumulacAkumulacíí
 

abnormabnormáálnlníího glykogenu v jho glykogenu v jáátrech, trech, 
srdci, srdci, skeletskeletáálnlníímm

 
svalstvusvalstvu

2)2)
 

AkumulacAkumulacíí
 

glykogenu normglykogenu normáálnlníí
 

struktury v struktury v 
jjáátrech, srdci, trech, srdci, skeletskeletáálnlníímm

 
svalstvusvalstvu

3)3)
 

AkumulacAkumulacíí
 

abnormabnormáálnlníího glykogenu v jho glykogenu v jáátrech, trech, 
srdci, srdci, skeletskeletáálnlníímm

 
svalstvu a CNSsvalstvu a CNS

4)4)
 

AkumulacAkumulacíí
 

normnormáálnlníího glykogenu v jho glykogenu v jáátrech, trech, 
srdci, srdci, skeletskeletáálnlníímm

 
svalstvu a CNSsvalstvu a CNS



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  etiologieetiologie
deficit deficit lysozomlysozomáálnlníí
hydrolhydroláázyzy –– kyselkyseláá
maltmaltááza, za, αα--glukosidglukosidáázaza
katalyzujekatalyzuje hydrolýzu hydrolýzu 

αα--1,41,4--
 

a a αα1,6 1,6 
glykosidickýchglykosidických

 
vazebvazeb

intralysozomintralysozomáálnlníí
akumulace glykogenu akumulace glykogenu 
normnorm. struktury ve v. struktury ve vššech ech 
tktkáánnííchch



OtOtáázka zka čč.3.3
K nejK nejččastastěějjšíším klinickým pm klinickým přřííznakznakůům infantilnm infantilníí

 
formy formy 

patpatřříí::

1)Porucha v1)Porucha věědomdomíí
 

a ka křřeečče pe přři i hypoglykemiihypoglykemii
2) Svalov2) Svalováá

 
slabost, slabost, úúnava, respiranava, respiraččnníí

 
infektyinfekty

3)3)
 

Hypotonie, neprospHypotonie, neprospíívváánníí, srde, srdeččnníí
 

a respiraa respiraččnníí
 selhselháánníí

4) Psychomotorick4) Psychomotorickáá
 

retardace a sekundretardace a sekundáárnrníí
 epilepsie v depilepsie v důůsledku recidivujsledku recidivujííccíích ch 

asymptomatickýchasymptomatických
 

hypoglykemihypoglykemiíí



akumulace glykogenu v 
kosterním svalu

akumulace glykogenu v 
myokardu

Hirschhorn R, et al. In: The Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. 2001:3389-3420.

Pompeho nemocPompeho nemoc
 postipostižženeníí  klklííččových orgových orgáánnůů

InfantilnInfantilníí
 

formaforma::
myokardmyokard
skeletskeletáálnlníí svalysvaly
jjáátra tra (generalizovan(generalizovanáá
forma)forma)

JuvenilnJuvenilníí
 

a a adultnadultníí
 

forma:forma:

skeletskeletáálnlníí svalysvaly



Pompeho nemoc Pompeho nemoc ––  InfantilnInfantilníí  formaforma

Muskuloskeletální -
 

progresivní
 

svalová
 

slabost
-

 
závažná

 
hypotonie

-
 

obraz "floppy baby"
-

 
neschopnost držet hlavičku

-
 

nedosažení
 

motorických vývojových milníků

Respirační -
 

progresivní
 

respirační
 

slabost
-

 
časté

 
respirační

 
infekce

-
 

smrt na kardiorespirační
 

selhání

Gastrointestinální -
 

problémy s krmením
-

 
neprospívání

-
 

hepatomegalie, makroglosie

Srdeční -
 

nápadná
 

kardiomegalie
-

 
kardiomyopatie, poruchy rytmu

- srdeční
 

selhání



InfantilnInfantilníí  forma     forma     →→  PozdnPozdníí  formaforma



OtOtáázka zka čč.4.4
K nejK nejččastastěějjšíším klinickým pm klinickým přřííznakznakůům m adultnadultníí

 
formy formy 

GSD II patGSD II patřříí::

1.1.
 

Poruchy srdePoruchy srdeččnníího rytmu, ICHSho rytmu, ICHS
2.2.

 
Porucha vPorucha věědomdomíí

 
ppřři deli delšíším hladovm hladověěnníí

 
nebo nebo 

zvýzvýššenenéé
 

fyzickfyzickéé
 

zzááttěžěži z di z důůvodu vodu hypoglykemiehypoglykemie
3.3.

 
Typický Typický fenotypfenotyp, , kraniofacikraniofaciáálnlníí

 
dysmorfiedysmorfie

4.4.
 

SvalovSvalováá
 

slabost, slabost, hypoventilacehypoventilace
 

ve spve spáánku, nku, 
rannranníí

 
bolesti hlavy a bolesti hlavy a úúnavanava



Pompeho nemoc : JuvenilnPompeho nemoc : Juvenilníí  //AdultnAdultníí

Muskuloskeletální -
 

progresivní
 

slabost proximálního svalstva
-

 
poruchy chůze, časté

 
pády

-
 

bolest v zádech, bolest svalů
-

 
snížené

 
hluboké

 
šlachové

 
reflexy

-
 

problémy s chůzí
 

do schodů
-

 
vystouplé

 
lopatky

-
 

opoždění
 

motorického vývoje
-

 
lordóza/skolióza

Respirační - respirační
 

selhání/insuficience
-

 
ortopnoe

 
(bránice –

 
vit. kapacita vleže a vestoje)

-
 

spánková
 

apnoe
-

 
námahová

 
dušnost

- respirační
 

infekce

Další -
 

spavost během dne
-

 
bolest hlavy



Pompeho nemoc Pompeho nemoc ––  klinický obrazklinický obraz

•Slabost proximálního 
svalstva
•Gowersovo

 
znamení

•Úbytek svalové
 

hmoty
•Skoliosa
•Scapulae

 
alatae

•Imobilizace
•Respirační

 
insuficience

JUVENILNJUVENILNÍÍ
 

/ / 
ADULTNADULTNÍÍ

 
FORMA: FORMA: 

rozvoj projevrozvoj projevůů
 

je moje možžný ný 
kdykoliv v prkdykoliv v průůbběěhu hu 
žživotaivota



JednostrannJednostrannáá  ptptóóza vza vííččkaka



OtOtáázka zka čč.5.5

PlatPlatíí
 

tvrzentvrzeníí: u GSD II mohou být zvý: u GSD II mohou být zvýššenenéé
 jaternjaterníí

 
transamintransamináázy, CK, zy, CK, myoglobinmyoglobin

1)1)
 

ANOANO
2)2)

 
NENE



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  DIAGNOSTIKADIAGNOSTIKA

anamnesa, klinický obrazanamnesa, klinický obraz
laboratolaboratořř -- CK, AST, LDHCK, AST, LDH

--
 

nejsou odchylky v metabolismu glycidnejsou odchylky v metabolismu glycidůů
--

 
normnorm. odpov. odpověďěď

 
na na epinefrinepinefrin

 
a a glukagonglukagon

--
 

normnorm. vzestup lakt. vzestup laktáátu ve svalovtu ve svalovéém m 
ischemickischemickéémm

 
testutestu

MoMočč –– tetrasacharidytetrasacharidy (frakce OLS)(frakce OLS)
ENZYMATICKENZYMATICKÉÉ VYVYŠŠETETŘŘENENÍÍ ((ÚÚDMP Praha)DMP Praha)

––
 

7 ml plasmy 7 ml plasmy ––
 

leukocyty leukocyty ––
 

aktivita aktivita αα--glukosidglukosidáázyzy))



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  diagnostikadiagnostika

InfantilnInfantilníí
 

forma:forma:
EKG EKG –– zkrzkráácc. PR, . PR, vysvys. . 
QRS komplexyQRS komplexy
Echo  Echo  

hypertrofie sthypertrofie stěěn n iviv
 

septasepta
obstrukce výtokovobstrukce výtokovéého              ho               

traktutraktu
PostiPostižženeníí srdesrdeččnníího ho 
svalu u infantilnsvalu u infantilníí
formyformy!!



OtOtáázka zka čč. 6. 6

PlatPlatíí
 

tvrzentvrzeníí: pokud ve vzorku ze svalov: pokud ve vzorku ze svalovéé
 biopsie neprokbiopsie neprokáážžeme zvýeme zvýššený obsah ený obsah 

glykogenu, nejednglykogenu, nejednáá
 

se o GSD II se o GSD II 

1)1)
 

ANOANO
2)2)

 
NENE



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  diagnostikadiagnostika
EMG  EMG  

znznáámky myopatie  mky myopatie  
pseudomyotonickpseudomyotonickéé zmzměěny (pouze ny (pouze 
zzááznam, ne klinika)znam, ne klinika)
rychlost vedenrychlost vedeníí motor. i motor. i sensorsensor. nervy . nervy 
v normv norměě

SvalovSvalováá
 

biopsiebiopsie
ppřříítomnost vakuoltomnost vakuol
pospos. barven. barveníí na glykogen  (obsah na glykogen  (obsah 
aažž 10x)10x)
pospos. na . na lysozlysoz. enzym . enzym kyskys. . fosfatfosfatáázuzu
nněěkdy perifernkdy periferníí postipostižženeníí vlvlááken ken 
typu Itypu I
NEMUSNEMUSÍÍ BÝT POZITIVNBÝT POZITIVNÍÍ !!



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  diagnostikadiagnostika

DNA DNA –– specifickspecifickáá mutace mutace -- heterogennheterogenníí
17q23 (17q23 („„GAAGAA““

 
––

 
lidslids. . genomgenom))

strukturstrukturáálnlníí
 

gen gen ––
 

28kb, 20 28kb, 20 exonexonůů
prenatprenatáálnlníí diagnostika diagnostika ––

enzymovenzymováá
 

analýza plodovanalýza plodovéé
 

vody vody 
enzenz. vy. vyšš. . amniocytamniocytůů, b. , b. choriovýchchoriových

 
klkklkůů

DNA DNA ––
 

spec. mutacespec. mutace
novornovor. . screeningscreening –– TMS TMS –– deficit GAAdeficit GAA



OtOtáázka zka čč.7.7
LLééččba GSD II ba GSD II 

1)1)
 

NenNeníí
 

dostupndostupnáá
2)2)

 
V souV souččasnasnéé

 
dobdoběě

 
je metodou volby ERTje metodou volby ERT

3)3)
 

V souV souččasnasnéé
 

dobdoběě
 

je metodou volby SRTje metodou volby SRT
4)4)

 
V souV souččasnasnéé

 
dobdoběě

 
je metodou volby je metodou volby 

transplantace kostntransplantace kostníí
 

ddřřeneněě
5)5)

 
V souV souččasnasnéé

 
dobdoběě

 
je metodou volby lje metodou volby lééččba ba 

chaperonychaperony



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  terapieterapie

EnzymovEnzymováá
 

substitusubstituččnníí
 

terapie:  terapie:  
MyozymeMyozyme

 
––

 
rekombinantnrekombinantníí

 
enzym  (20 mg/kg/2T)enzym  (20 mg/kg/2T)

RegistrovRegistrováán a kategorizovn a kategorizováán v n v ČČRR
NeovlivnNeovlivníí

 
neurolneurol. posti. postižženeníí

GenovGenováá
 

terapie terapie ––
 

zatzatíím výzkumm výzkum
PodpPodpůůrnrnáá

 
terapieterapie

 
--

 
respirrespiráátory, RHBtory, RHB

bbíílkovin ve stravlkovin ve stravěě (X katabolismus)(X katabolismus)
cukrcukrůů –– stimulace stimulace glykogenolýzyglykogenolýzy

sporný efektsporný efekt



Pompeho nemoc Pompeho nemoc --  shrnutshrnutíí

InfantilnInfantilníí
 

formaforma: Floppy baby, : Floppy baby, kardiomegaliekardiomegalie
JuvenilnJuvenilníí

 
/ / AdultnAdultníí

 
formaforma: prvn: prvníí

 
projevy od 2 let projevy od 2 let 

kdykoliv, dominantnkdykoliv, dominantníí: progresivn: progresivníí
 

svalovsvalováá
 slabost, nespecifickslabost, nespecifickéé

 
ppřřííznaky (bolesti hlavy, znaky (bolesti hlavy, 

ččastastéé
 

respirarespiraččnníí
 

infektyinfekty, bolesti zad, bolesti zad……))
Diagnostika:Diagnostika:

 
enzymatickenzymatickéé

 
vyvyššetetřřeneníí

 
krve              krve              

v v ÚÚDMP DMP ––
 

screeningscreening
 

v pv přříípravpravěě
Terapie:Terapie:

 
ERT ERT ––

 
úúččinnost terapie zinnost terapie záávisvisíí

 
na na 

vvččasnosti sprasnosti spráávnvnéé
 

diagndiagnóózyzy



V pV přříípadpaděě  suspekcesuspekce  na DPMna DPM

odeslat materiodeslat materiáál l ––
sséérum, morum, močč, nesr, nesráážžlivliváá

 krev, krev, screeningovýscreeningový
 pappapíírekrek

odeslat pacientaodeslat pacienta
KDDL VFN PRAHA 2KDDL VFN PRAHA 2
ÚÚDPM PRAHA 2DPM PRAHA 2
Ke Karlovu 2, 120 00Ke Karlovu 2, 120 00
2 2496 7794 (7670)2 2496 7794 (7670)
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